
1. In tro duc tion

South ern Po land and par tic u larly the Podhale re -
gion had less fa vour able con di tions for set tle ment than 
other parts of Po land. In the Mid dle Ages, this area
was cov ered by for est, its plains were swampy and
marshy, and the se vere cli mate and poor soils were
also dis cour ag ing fac tors. The first set tlers came from
the val ley of the Vistula river and its trib u tar ies – the
re gion of the early cit ies – Krakow, Bochnia and San -
domierz. Per ma nent set tle ments be gan to de velop here 
in the 13th cen tury. Soon more in ten sive colo nis ation
of Podhale be gan, when well-or gan ised Hun gar ian
set tlers reached the Spisz re gion, along the up per part
of the Poprad river val ley. In the 14th cen tury, nu mer -
ous Ger man el e ments from West ern Pomerania set tled
along the Dunajec river in the south ern Podhale re gion.
From the south, along the Vah and Orava river val leys, 

came Valachians (also known as Vlachs). Pol ish high -
land ers are usu ally con sid ered as de scen dants of
Vlachs, who set tled this area of the Carpathian Moun -
tains be tween the 14th and 17th cen tu ries. Anal y ses of
skulls con ducted by Pol ish an thro pol o gists in the 1960s
have in di cated that they are mostly of Bal kan or i gin.
To day, the whole area of the lower Beskidy (Ziemia
S¹decka) con tains two dif fer ent ethnographic groups:
the S¹cz Lachy (an old name for the in hab it ants of the
for ests), and moun tain eers from £¹cko, whose cus -
toms, dress, mu sic and dances dif fer from those of the
Lachy. The Lachy’s folk cul ture orig i nated in the heart 
of Po land, while the cul ture of the moun tain eers from
£¹cko was in flu enced by the no madic Valachian shep -
herds from the Bal kans. Many places scat tered along
the Poprad River were also set tled by Lemks, who are
one of four ma jor groups of Ukrai nian high land ers in -
hab it ing both sides of the Carpathian Moun tains (Fig -

ON THE SUBTLE SOUTHERN POLISH POPULATION SUBDIVISION 

Paulina WOLAÑSKA-NOWAK

In sti tute of Fo ren sic Re search, Krakow, Poland

Ab stract
Pos si ble ge netic dif fer en ti a tion be tween a sus pect’s and the true per pe tra tor’s pop u la tion may in flu ence the value of DNA ev i -
dence. Hence the ex tent of this pos si ble ge netic dif fer en ti a tion of some geo graph i cally iso lated pop u la tions of high land ers from
the south ern Pol ish pop u la tion was the sub ject of the pre sented study. Ten microsatellite loci were used to as sess the ef fects of
pop u la tion sub di vi sion on the prob a bil ity of a chance match be tween two DNA pro files. Ge no type data for the ten ana lysed loci
con sid ered in this study in di cated that the to tal pop u la tion is in close agree ment with the Hardy-Wein berg equilibrium. The mean
value of the coancestry co ef fi cient FST, which is a mea sure of pop u la tion sub di vi sion, is 0.0039, which in di cates a very sub tle dif -
fer en ti a tion of this pop u la tion. This value of the FST pa ram e ter has a very lim ited in flu ence on the fre quency of com mon DNA
pro files, but is more marked in the case of rare DNA pro files. How ever, even in these cases it is not sig nif i cant for fo ren sic prac -
tise, due to the very high dis crim i na tory power of the panel of SGM Plus loci.

Key words
DNA ev i dence; South Po land high land ers; Pop u la tion sub di vi sion.

Re ceived 8 No vem ber 2007; ac cepted 28 No vem ber 2007

Problems of Forensic Sciences 2007, LXXI, 265–279

© by the Institute
of Forensic Research

ISSN 1230-7483 



ure 1). Dur ing and shortly af ter World War II, the
Lemks who lived within Po land were re set tled, partly
to the east in the So viet Un ion, and partly to west ern
Pol ish prov inces. How ever, along the east ern bank of the
Poprad, there are still aban doned Lemks vil lages [14].
Hence, the pop u la tion of the moun tain ous re gion of
south Po land orig i nated from small and lo cally iso -
lated pop u la tions, which could dif fer in their ge netic
com po si tion. Within these small ba sic units, in di vid u -
als are of ten re lated to each other, due to some shared
an ces try and fi nite sam ple sizes, which may in tro duce
lo cal lev els of in breed ing of ten re sult ing in homo -
zygote ex cess. For fo ren sic pur poses, sev eral loci are
con sid ered, so hid den pop u la tion sub di vi sion may re -
sult in pat terns of link age dis equi lib rium, even be -
tween phys i cally un linked loci [10]. Wright [16] pro -
posed that the de vi a tions of ge no type fre quen cies in
a sub di vided popu - lation may be mea sured in terms of
three pa ram e ters: FIS, FIT and FST, which are called fix -
a tion in di ces: 1 – FIT = (1 – FIS) (1–FST). Nei [11]
showed that the above men tioned equa tion holds true
for any sit u a tion re gard less of the phylo gen etic re la -
tion ships, mi gra tion pat tern, num ber of al leles and
whether or not there is se lec tion, be cause they are de -
fined in terms of the pres ent al lele and ge no type fre -
quen cies. Lev els of ge netic dif fer en ti a tion may be
small if one com pares large sam ples of pop u la tions,
be cause in this case, sub tle dif fer en ti a tion among sub -
groups of a pre sum ably ho mo ge neous pop u la tion may
can cel each other [10]. 

Such dif fer en ti a tion can cause prob lems such as
un cer tainty in the in ter pre ta tion of the value of fo ren -
sic DNA ev i dence; a par tic u lar DNA pro file may be
more com mon or rare in one small group of peo ple, be -
cause of drift and/or in breed ing. In fo ren sic prac tice,
an STR DNA pro file of an in di vid ual is a re sult of typ -
ing his/her bi o log i cal ma te rial at sev eral STR poly -
mor phic mark ers. Hence it could be that even sub tle
ge netic dif fer en ti a tion of the gen eral pop u la tion may
cause po ten tial prob lems. Some sets of al leles may be
more com mon in a geo graph i cally iso lated sub group
which con tains both the true per pe tra tor of the crime
and the in no cent de fen dant, and there fore fo ren sic as -
sess ments which ig nore pop u la tion sub di vi sion may
over state ev i den tial strength of the de ter mined
matched pro files [3]. When a match has been ob tained
be tween the DNA pro file of a de fen dant and that of
a crime scene sam ple, it is stan dard prac tice to re port
the weight of such ev i dence in terms of a match prob a -
bil ity [4]. Given that the sus pect is not the source of
a crime scene sam ple, the match prob a bil ity rep re sents 
the prob a bil ity that an other in di vid ual, not re lated to

the sus pect, in the rel e vant pop u la tion would share the
match ing set of al leles [2].

Cal cu la tion of the ran dom match prob a bil i ties,
which con sti tutes a mea sure of the value of DNA ev i -
dence, is usu ally per formed un der as sump tion of in de -
pend ence of allelic pro por tions within and be tween
loci. Bald ing and Nichols [3] ar gued that the so called
“prod uct rule” could over state the strength of the DNA 
ev i dence by ig nor ing within-lo cus cor re la tion aris ing
from the pres ence of sub struc ture in the gen eral pop u -
la tion. They de rived a match prob a bil ity for mula to
take ac count of the pa ram e ter that mea sures pop u la -
tion dif fer en ti a tion by means of q, which re flects the
re lat ed ness be tween the in di vid u als. In prac tice, it cor -
re lates with the above men tioned pa ram e ter FST. The
ex tent of ge netic dif fer en ti a tion within the sus pect’s
and pos si ble per pe tra tor’s pop u la tion may have an im -
por tant im pact on the value of the fo ren sic in ves ti ga -
tion. In real pop u la tions, the ge no type fre quen cies in
each subpopulation may not be in agree ment with the
Hardy-Wein berg equi lib rium [11]. The se lec tion of
the subpopulations ana lysed in this study was based on 
knowl edge of the long par tial iso la tion of the above
groups, caused by the com pli cated his tory of set tle -
ment and re lated cul tural as pects. Study ing the ex tent
of this pos si ble ge netic dif fer en ti a tion of some iso lated 
high land pop u la tions from the south ern Po land pop u -
la tion was the main aim of the pre sented study. In the
re search con ducted on the sub di vi sion of the south ern
Pol ish pop u la tion, var i ous sta tis ti cal meth ods were ap -
plied. It also seemed rel e vant to rou tine fo ren sic prac -
tice to as cer tain to what ex tent ap ply ing the coancestry 
co ef fi cient low ers the value of DNA ev i dence.

2. Ma ter ials and met hods

Sam ples of buccal swabs were ob tained from un re -
lated in hab it ants of small vil lages in south ern Po land
near to Rzeszów (n = 50), Przemyœl (n = 50), £omnica
(n = 50), Piwniczna (n = 78), Poronin (n = 58) and
Zakopane (n = 50). The geo graph ical dis tance be tween 
these ana lysed groups ranged from about 5 to 200 km
(Fig ure 1). The sev enth sam ple (n = 84) rep re sented
a ran dom group of sus pects from south ern Po land, re -
ferred to here af ter as “ran dom sus pects”, whose ge -
netic ma te ri als were iso lated dur ing rou tine fo ren sic
case work. 

DNA was ex tracted with the stan dard or ganic
method (proteinase K and DTT di ges tion, fol lowed by
phe nol-chlorophorm ex trac tion and Microcon 100 con -
centration). The amounts of DNA in the sam ples were
de ter mined fluorimetrically with Pico Green and
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Fluoroscan As cent Fl. Am pli fi ca tion of sam ples was
per formed with about 1 ng of tem plate DNA in ac cor -
dance with the man u fac turer’s in struc tions [1]. The
SGM Plus am pli fi ca tion kit has been op ti mised to
mini mise the pref er en tial am pli fi ca tion of smaller al -
leles and loci. Con se quently, the po ten tial for in cor -
rectly as sign ing homozygosity, which could aug ment
es ti mates of both con san guin ity and sub struc ture, is
min i mal [7,9,12]. Elec tro pho re sis and typ ing were done 
with ABI 310 and Genescan and Genotyper soft ware.

3. Data anal ysis

The TFPGA pro gram [15] was used for al lele fre -
quen cies (di rectly by gene count ing) es ti ma tion, three

es ti mates of heterozygosity (ob tained by di rect count
of het ero zy gotes, un bi ased heterozygosity and hete -
rozygosity ex pected un der Hardy-Wein berg equi lib -
rium from allelic fre quen cies), F-sta tis tics (the
in breed ing co ef fi cients FIS, FIT and FST cal cu lated ac -
cor d ing to Weir and Cockerham meth ods), ex act tests
for pop u la tion dif fer en ti a tion (con tin gency ta ble ap -
proach – used to de ter mine sig nif i cance in dif fer ences
in al lele fre quen cies among groups of in di vid u als –
a Markow Chain Monte Carlo ap proach was em ployed 
that gave ap prox i ma tion of the ex act prob a bil ity of the
ob served dif fer ences in al lele fre quen cies). The Bon -
ferroni cor rec tion was used since sev eral tests were
per formed si mul ta neously (while a given al pha value
may be ap pro pri ate for each in di vid ual com par i son, it
is not for the set of all com par i sons), so the al pha val -
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Fig. 1. A map of south ern Po land. Dots in di cate lo cal isa tion of ana lysed groups of in di vid u als.



ues were low ered to ac count for the num ber of com -
par i sons be ing per formed. 

The mean d 2 val ues were com puted with a sim ple
home made pro gram ac cord ing to Coltman [8]. Mean
d 2 is the squared dif fer ence in re peat units be tween al -
leles at a microsatellite lo cus av er aged over all loci at
which in di vid u als were typed. Mean d 2 has two com -
po nents: the pro por tion of loci at which an in di vid ual
is ho mo zy gous (con trib ut ing zero to mean d 2), which
should cor re late with re cent in breed ing events and the
ex tent of di ver gence be tween al leles at het ero zy gous
loci (con trib ut ing to d 2), which should cor re late with
the de gree of outbreeding. As sum ing the stepwise mu -
ta tion model of microsatellite evo lu tion, highly di ver -
gent al leles are pre sumed to have a com mon an ces tor
in the more dis tant evo lu tion ary past than those that
are less di ver gent. Mu ta tions to pre-ex ist ing length
vari ants and also no stepwise mu ta tions will in ter fere
with the mea sure ment. How ever, the greater the num -
ber of microsatellite loci used, the more likely the
mean d 2 is to re flect an ces tral di ver gence. In a pop u la -
tion of ran domly mat ing in di vid u als no vari a tion is ex -
pected in the level of an ces tral di ver gence among
in di vid u als. 

An ad di tional in sight into the struc ture of ana lysed
hu man pop u la tion sam ples was ob tained by anal y sis of 
a link age dis equi lib rium. Allelic as so ci a tion be tween
ge no types in pairs of in de pend ent loci, local ised on
dif fer ent chro mo somes, was ex am ined by a test for con -
gruence be tween ob served and ex pected genotypic pro-
por tions and for LD us ing the GENEPOP soft ware [19].
As sign ment of in di vid u als to par tic u lar sub groups was 
per formed with the Struc ture pro gram [18], which im -
ple ments a model-based clus tering method. The model 
of cor re lated fre quen cies was im ple mented as it turned 
out to be more ef fec tive than the in de pend ent fre quen -
cies model at de tect ing sub tle pop u la tion struc ture. 

4. Re sults and di scuss ion

4.1. Eva lua ting of fixa tion in dic es

The allelic fre quency dis tri bu tion of ten autosomal
microsatellite loci in seven pop u la tion sam ples liv ing
in small vil lages in south ern Po land were ana lysed.
The val ues of fix a tion in di ces, cal cu lated on the ba sis
of al leles pro por tions in ana lysed sub groups are pre -
sented in Ta ble I. 

TA BLE I. THE VALUES OF FIS, FST AND FIT FIXATION

INDICES IN POPULATION OF SOUTHERN

POLAND

Lo cus FIT FST FIS

D3S1358 0.0099 0.0008 0.0091

vWA 0.0277 0.0021 0.0257

D16S539 0.0462 0.0031 0.0432

D2S1338 0.0456 0.0074 0.0384

D8S1179 –0.0472 0.0043 –0.0518

D21S11 0.0244 0.0014 0.023

D18S51 0.039 0.001 0.038

D19S433 –0.0007 0.0042 –0.0049

TH01 –0.025 0.0098 –0.0352

FGA –0.0085 0.0048 –0.0134

Mean value* 0.0115 0.0039 0.0076

SD** 0.0098 0.0009 0.0102

Up per*** 0.0286 0.0056 0.0254

Lower –0.0081 0.0023 –0.0133

* – Mean val ues cal cu lated with the “jacknifing” method
through out all ana lysed loci; ** – stan dard de vi a tion of the
mean; *** – up per and lower bound of 95% con fi dence in ter val
cal cu lated with boot strap ping method with 1000 re peats. The
mean val ues for all loci are bolded. 

The hi er ar chi cal ap proach in cor po rat ing F sta tis tics
[19] can help to dis tin guish be tween two causes of
homozygosity ex cess: hid den sub struc ture and con san -
guin ity. When the pop u la tion is di vided into par tially
iso lated sub groups, in di vid u als from the same sub -
population have an in creased prob a bil ity of shar ing
a com mon an ces tor and hence an in creased prob a bil ity
of homozygosity. This pa ram e ter is dif fi cult to es ti mate: 
both be cause of the man ner of sam ple se lec tion, which
is ab so lutely cru cial, and the method of es ti ma tion of
the pa ram e ter. The mean value of the FST pa ram e ter in
our pop u la tion is 0.0039 (95% CI = 0.0023–0.0056).
This in di cates a very sub tle dif fer en ti a tion of this pop -
u la tion. Al most the same re sult was ob tained by
Zarrabeitia et al. [27], who ana lysed mi cro-geo graph -
ical pop u la tion struc ture in two rel a tively iso lated val -
leys of Cantabria, a re gion in north ern Spain. The
over all FST value was 0.004. A slightly lower value of
0.003 was ob tained for the Byelorussian mi nor ity of
north-east ern Po land [16]. 

The value of FST dif fers among par tic u lar loci. The
max i mum value in our pop u la tion was de tected for the
lo cus TH01 (0.0098). It is pos si ble that dif fer ent loci
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have a dif fer ent evo lu tion ary his tory and hence not the
same coancestry co ef fi cients. Prob a bly the mu ta tion
rate of the lo cus is one of the fac tors that may ex plain
the ob served dis crep ancy. In a pre vi ous study [21] per -
formed only on three groups of in di vid u als (liv ing near 
Krakow, Rzeszów and Poronin) and ana lysed us ing
three kinds of STR loci (TH01, TPOX and CSF1PO) it
was as sessed that the mean value of the FST equals ap -
prox i mately 0.0045. That value and the re sult ob tained 
in this study are al most the same. How ever, they are
a lit tle higher than the value ob tained dur ing a per -
formed com par i son of large data sets from the south -
ern Pol ish pop u la tion [24] and those from Dolny
Œl¹sk, Bia³ystok and Zielona Góra (data not shown). It
is worth add ing that the fix a tion in dex FST has not been 
de rived by as sum ing ran dom mat ing within sub -
populations and there fore it should not be af fected by
lo cal in breed ing. Its value only de pends on lo cal al lele
fre quen cies. The cor re la tion be tween al leles within in -
di vid u als rel a tive to the al leles of the to tal pop u la tion,
rep re sented by FIT, has higher val ues than FST in our
pop u la tion as a whole (Ta ble I). Hence, the cor re la tion
of pairs of al leles within or be tween in di vid u als is not
equiv a lent. The val ues of FST and FIT in di cate that
there is no ran dom mat ing within ana lysed sub groups.
The val ues of in dexes FIT and FIS are mu tu ally cor re -
lated through ana lysed loci. Within a subpopulation,
the level of in breed ing, as mea sured by the mean in -
breed ing co ef fi cient FIS, is small but still higher than
zero. Hence, the in creased prob a bil ity of a match be -
tween a pair of al leles from one in di vid ual com pared
with pairs drawn from the subpopulation may in flu -
ence the fo ren sic mean ing of the ob tained match be -

tween two DNA pro files. The av er age in breed ing
value in the stud ied subpopulations, FIS > 0, de pends
on the num ber of ho mo zy gous loci ob served within
the DNA pro file. The more ho mo zy gous the sus pect’s
DNA pro file, the more prob a ble that ad di tional match -
ing pro files will be ob served within the same sub -
population. On the other hand, in di vid u als het ero -
zygous for many loci are less likely to be ob served
within this subpopulation.

4.2. The re sults of mean d 2 cal cul ati on

A microsatellite-spe cific mea sure, mean d 2, is more
pow er ful in as cer tain ing the de gree of in breed ing and
outbreeding than in di vid ual heterozygosity. In Ta -
ble II the mean d 2 value for each ex am ined group is
shown. Be cause of the fact that many ex am ined loci
have a lot of ir reg u lar al lele length (for ex am ple loci
D21S11, D19S433 and FGA), the dif fer ence be tween
al leles cor re sponds rather to the dif fer ence be tween
kinds of ref er ence al leles (from the allelic lad ders)
than the num ber of dif fer ences in reg u lar re peats. For
ex am ple: if one in di vid ual has in lo cus D21S11, al leles 
29 and 32.2, the as signed dif fer ence be tween them is 4.

The ob served num ber of al leles in each lo cus in an
ana lysed pop u la tion sam ple is a sig nif i cant pa ram e ter
which char ac ter ises both the level of poly mor phism
and the mark ers used. The ob tained re sults in di cate
that there is a pos i tive cor re la tion be tween the num -
bers of ob served al leles in par tic u lar loci and the val -
ues of mean d 2; how ever, the dif fer ences in mean d 2

val ues in the ana lysed sam ples are not sta tis ti cally sig -
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TA BLE II. VALUES OF MEAN d 2 IN ANALYSED GROUPS 

Locus k 1 2 3 4 5 6 7 s2 SD

D3S1358 8 5.43 5.54 5.89 5.01 6.62 5.82 5.3 0.2313 0.4809

vWA 10 3.93 5.18 4.32 4.49 3.08 3.36 4.2 0.4272 0.6536

D16S539 8 3.12 1.55 1.55 4.75 2.31 2.4 2.49 1.0517 1.0255

D2S1338 12 14.58 12.56 15.5 10.4 12.49 15.06 5.93 9.6173 3.1011

D8S1179 11 3.95 5.94 5.94 5.9 5.47 4.51 2.87 1.2113 1.1006

D21S11 16 24.34 34.34 26.11 26.95 26.95 19.09 27.73 17.799 4.2189

D18S51 16 18.22 12.56 19.84 11.83 15.18 11.29 10 11.901 3.4498

D19S433 17 12.9 7.27 7.47 9.81 10.52 9.71 3.79 7.2605 2.6945

TH01 6 4.67 2.92 3 4.28 6.74 4.82 5.33 1.5175 1.231

FGA 8 26.13 14 21.02 13.1 13.82 19.65 18.98 19.473 4.4128

The low est val ues of mean d 2 are bolded, k – num ber of al leles in the pop u la tion, s2 – vari ance, SD – stan dard de vi a tion, 1 – ran dom sus -
pects, 2 – Rzeszów, 3 – Przemyœl, 4 – Poronin, 5 – £omnica, 6 – Piwniczna, 7 – Zakopane.



nif i cant and seem to be an ef fect of stochastically ex -
plained dif fer ences.

4.3. Har dy-We inb erg equ ilib rium (HWE)

Be cause a de par ture from HWE can be due to pop u -
la tion sub di vi sion or in breed ing, the dis crep ancy be -
tween ob served and ex pected ge no type fre quen cies
was as sessed with the ex act prob a bil ity test [19],
which is more pow er ful than other tests, when the de -
par ture from HWE is due to spe cific ge no types. The re -
sults of HWE anal y sis in par tic u lar subpopulations are
il lus trated in Ta ble III. 

Ob served de vi a tions from HWE in di cate that there
may be a real, though weakly ex pressed, pop u la tion
sub struc ture. The other prob a ble rea son for de vi a tions
from HWE is in breed ing. In ter views with lo cal old
peo ple pro vided in for ma tion about ep i sodes of mar -
riages be tween first cous ins in small vil lages oc cu pied
by few fam i lies. The prob a bil ity that the off spring of
first cous ins will in herit two iden ti cal by de scent
(IBD) genes at any lo cus is 1/16. So this might dis turb
HWE pro por tions. Hence the pres ence of con san guin -
ity in an cient times and its per sis tence into mod ern
times (there have been a lot of in cest cases com ing to
our lab o ra tory in the last ten years) is sig nif i cant in the
con text of fo ren sic DNA in ter pre ta tion [5]. The other
rea son for de vi a tion from HWE may be the pres ence of 
many rare al leles with small pro por tions through out
the ana lysed groups. Zapata [26] showed that rare al -
leles with a fre quency of less than 3% (usu ally very
short and also those with ex treme size) can more
strongly in flu ence dis equi lib rium than oth ers. Such al -

leles tend to be much more in dis equi lib rium than the
re main ing al leles. One can in ter pret this as a con se -
quence of the high mu ta tion rate of STR loci. Many of
the cases of dis equi lib rium de tected be tween rare al -
leles might be the re sult of rel a tively re cent mutational
events. Low fre quency al leles are more likely to have
arisen re cently in the pop u la tion (by the in tro duc tion
of new mu ta tions) than al leles of mod er ate fre quency,
be cause time is nec es sary for new al leles to spread. Fi -
nally, the com bined ef fect of iso la tion and of a small
ef fec tive size may lead to a cer tain de gree of in breed -
ing and, con se quently, to sta tis ti cally sig nif i cant de -
par tures from HWE at microsatellite loci. This seems
to be a plau si ble ex pla na tion for pre sented find ings. It
is worth not ing that the used sam ples had suf fi cient
sizes, which in creased the power of the used tests and
pro vided more op por tu ni ties for de tect ing de vi a tions
from HWE. Anal y sis of de vi a tions from HWE for each
lo cus re vealed that sig nif i cant de vi a tions arose only
for three loci in the Piwniczna sam ple: D2S138,
D18S51 and TH01 (Ta ble III). Fi nally ge no type data
for the ten loci in the to tal pop u la tion con sid ered in this 
study are in close agree ment with HWE, in di cat ing that
the sub struc ture of our gen eral pop u la tion is not de -
tect able.

4.4. Al lel ic as soc iati on be tween pa irs of
in dep ende nt loci

To gain fur ther in sight into the ge netic struc ture of
the ana lysed pop u la tion, the link age dis equi lib rium
was cal cu lated (LD) be tween pairs of loci. The anal y -
sis of genotypic link age dis equi lib rium may pro vide
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TA BLE III. ASSESSED p-VAL UES FOR HW EXPECTATION IN DIFFERENT SUBPOPULATIONS AND LOCI 

Lo cus 1 2 3 4 5 6 7 Pooled

D3S1358 0.9279 0.4772 0.6612 0.3446 0.5818 0.0873 0.6024 0.9365

vWA 0.0182 0.2350 0.3659 0.3968 0.1722 0.0367 0.2863 0.1014

D16S539 0.6098 0.3989 0.8685 0.5898 0.0719 0.3536 0.6291 0.2280

D2S1338 0.2447 0.0361 0.6800 0.1493 0.2383 0.0004 0.0662 0.1664

D8S1179 0.1657 0.6916 0.1422 0.2294 0.2688 0.0371 0.9600 0.911

D21S11 0.3162 0.2208 0.4484 0.5646 0.5826 0.1202 0.4161 0.1303

D18S51 0.3020 0.5838 0.1159 0.4901 0.2053 0.0000 0.3323 0.0129

D19S433 0.5212 0.3926 0.3383 0.1819 0.8669 0.3324 0.6729 0.1009

TH01 0.1960 0.1277 0.6435 0.6837 0.2918 0.0003 0.0104 0.0135

FGA 0.7384 0.4920 0.4814 0.6038 0.2598 0.3305 0.1409 0.2159

* – The val ues of p < 0.005 are bolded, 1 – ran dom sus pects, 2 – Rzeszów, 3 – Przemyœl, 4 – Poronin, 5 – £omnica, 6 – Piwniczna,
7 – Zakopane. Af ter Bonferroni’s ad just ment the p-value was low ered for each test and equalled 0.005.



use ful in for ma tion on pop u la tion struc ture, be cause
a marked het er o ge ne ity in al lele fre quen cies among
subpopulations may lead to LD be tween in de pend ent
loci in the pop u la tion as a whole [23]. Af ter per form -
ing Bonferroni’s ad just ment for mul ti ple tests there
were 3-p val ues in the sam ple from Zakopane (be tween
D3S1358/D2S338, D3S1358/D19S433 and D21S11/
TH01 loci) lower than 0.005. Among 45 pos si ble pairs
of loci, this is 6.67% of to tal com par i sons and this is
more than ex pected on the ba sis of the 5% level of sig -
nif i cance. Such ga metic dis equi lib rium could arise
due to founder ef fect, se lec tion, drift or non ran dom
mat ing.

4.5. Exact test of po pul ati on sub divis ion

Us ing the Markov Chain Monte Carlo Method ap -
proach with TFPGA soft ware, it was de ter mined that
sig nif i cant dif fer ences in al lele fre quen cies re ally ex ist 
among ana lysed groups of in di vid u als. The ob tained
re sults are pre sented in Ta ble IV. 

TA BLE IV. THE RESULTS OF THE EXACT TEST OF

DIFFERENCES IN ALLELE FREQUENCIES

AMONG ANALYSED GROUPS

1 2 3 4 5 6

2 0.1552

3 0.2804 0.1104

4 0.0163 0.0909 0.032

5 0.0098 0.0056 0.3048 0.0005

6 0.0005 0.0055 0.0103 0 0.0022

7 0.3016 0.2169 0.2523 0.0573 0.156 0.002

Val ues of p < 0.0071 (af ter Bonferroni’s ad just ment) are bolded,
1 – ran dom sus pects, 2 – Rzeszów, 3 – Przemyœl, 4 – Poronin,
5 – £omnica, 6 – Piwniczna, 7 – Zakopane.

As many as seven of the to tal twenty one com par i -
sons ex hibit sig nif i cant dif fer ences in al lele fre quen -
cies be tween the seven ana lysed groups of in di vid u als. 
The ob tained de vi a tions from ho mo ge ne ity of our to tal 
pop u la tion may be ex plained by the com bined ef fect
of iso la tion and of small ef fec tive size of ana lysed
groups and ex is tence of many rare al leles with low fre -
quen cies in par tic u lar subpopulations.

4.6. In ferr ing po pul ati on sub struct ure by
as sig ning in divid uals to par tic ular clusters

Anal y sis of the pop u la tion of south ern Po land was
ex tended by in clud ing pa ram e ters that spec ify the
subpopulation from which each in di vid ual is drawn,
fol low ing the ap proach of Prichard, Stephens, and
Don nel ly [16]. Struc ture im ple ments a clus ter ing
method, based on a Bayesian ap proach for in fer ring
pop u la tion struc ture us ing ge no type data con sist ing of
un linked mark ers. It is also very use ful in prob lems
where cryp tic pop u la tion struc ture may be pres ent, as
a way of iden ti fy ing subpopulations. A fairly short run
was per formed with 1,000,000 per mu ta tions us ing the
prior in for ma tion model, which makes it pos si ble to
com bine ge netic in for ma tion with data on the geo -
graphic sam pling lo ca tion of in di vid u als. A model
con sist ing of four clus ters has higher pos te rior prob a -
bil ity than mod els with other num bers of sub groups.
The ex tent of al lele-fre quency dif fer ences among
groups of ana lysed in di vid u als in flu ences the ac cu racy 
of the as sign ment of clus ter in di vid u als to their ap pro -
pri ate subpopulation. As was shown, the range of ge -
netic dif fer en ti a tion is not strongly marked. 

4.7. Fo rens ic im plic ati ons of the ob tai ned re sults

The dis crim i na tion power of the used STR mark ers
cal cu lated on the ba sis of al lele fre quen cies in the to tal
pop u la tion of South ern Po land is 5.44 ´ 10–13. This
means that the prob a bil ity that two ran domly cho sen
in di vid u als from our pop u la tion would have the same
ten loci DNA pro file the o ret i cally equals 1 in nearly
two bil lion. 

The im pli ca tions of this re sult for fo ren sic in ter pre -
ta tion can be il lus trated by cal cu lat ing fre quency (in
the to tal pop u la tion) of two hy po thet i cal DNA pro files 
which con sist of the most rarely and the most com -
monly ob served al leles (Ta ble V). In the case of rou -
tine fo ren sic in ves ti ga tions, when a match is ob tained
be tween two DNA pro files (one from the crime scene
and the other from the sus pect) the fre quency of a match-
ing DNA pro file in the pop u la tion is cal cu lated [5]. In
the sim plest cases, it is nu mer i cally equiv a lent to the
match prob a bil ity of these pro files [20]. The match
prob a bil ity quan ti fies how likely it is to ob serve a match-
ing STR pro file in an al ter na tive sus pect, given that the 
de fen dant matches the crime scene pro file. As sum ing
that the pop u la tion struc ture re ally ex ists and tak ing
into ac count the ob tained value of FST = 0.0039, then
the prob a bil ity of match ing an al ter na tive sus pect from 
the same subpopulation is slightly el e vated. This prob -
a bil ity was cal cu lated us ing the method of Bald ing and 
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Nichols [3]. Be cause the cor re la tions be tween ex am -
ined loci are neg li gi ble, the prob a bil ity of a multilocus
ge no type can be cal cu lated by tak ing the sim ple prod -
uct of sin gle-lo cus prob a bil i ties with an ap pro pri ate
value of FST. This kind of cal cu la tion takes into ac -
count the ef fects of drift on the al lele fre quen cies at
each lo cus, hence it al lows for the link age dis equi lib -
rium that drift has gen er ated be tween un linked loci.
This treat ment avoids the need to as sume allelic in de -
pend ence, as well as the need to spec ify the in di vid ual
subpopulation. 

The hy poth e sis of equi lib rium may be re jected with 
a suf fi ciently large sam ple. How ever, a fo ren sic sci en -
tist may be lieve that the mag ni tude of the de par ture is
suf fi ciently small for the hy poth e sis of equi lib rium,
though strictly false, to be ad e quate for the ap pli ca tion
at hand. Strong ga metic dis equi lib rium may in val i date
this as sump tion. The ob tained data with val ues of LD
close to zero in di cate that the ef fect of ga metic dis -
equi lib rium on the match prob a bil i ties in volv ing ten
SGM Plus loci may in deed be neg li gi ble.

TA BLE V. ASSESSED FREQUENCY (f) OF TEN LOCI

DNA PROFILES 

Lo cus A – the most
com mon 
DNA pro file

B – the rar est
DNA pro file

D3S1358 15, 16 13, 19

vWA 17, 18 11, 20 

D16S539 11, 12 8, 15

D2S1338 17, 20 15, 26

D8S1179 13, 14 17, 18

D21S11 29, 30 24.2, 36

D18S51 15, 16 13.2, 14.2

D19S433 14, 15 10, 18.2

TH01 6, 9.3 7, 10

FGA 21, 22 21.2, 28

f|FST = 0 2.4 ´ 10–10 
(1 : 4.1 ´ 1012)

1.0 ´ 10–36 
(1 : 9.9 ´ 1038)

f|FST = 0,004 2.8 ´ 10–10 
(1 : 3.6 ´ 1012)

9.8 ´ 10–34 
(1 : 1 ´ 1036)

Head ings A and B re fer to the most com mon and rar est al leles in 
the to tal pop u la tion. f|FST = 0 – fre quency of DNA pro file cal cu -
lated un der as sump tion of FST = 0, f|FST = 0.004 – fre quency of
DNA pro file cal cu lated un der as sump tion of FST = 0.004.

As is shown in Ta ble V, the ob tained value of the
coancestry co ef fi cient has a very lim ited in flu ence on
the fre quency of a com mon DNA pro file. The in flu -
ence of the coancestry co ef fi cient on rare DNA pro file
fre quency is more marked, but even in this case it is not 
fo ren si cally sig nif i cant due to the very high dis crim i -
na tory power of the panel of SGM Plus loci.

5. Conc lus ions

In this study, dif fer ent meth ods of in ves ti ga tion of
the pat tern of pop u la tion sub di vi sion were used. They
en abled as sess ment of dif fer ent pa ram e ters char ac ter -
is ing the stud ied pop u la tion. The re sults of our study
in di cate that the to tal pop u la tion is in close agree ment
with the Hardy-Wein berg Equi lib rium. The mean
value of the coancestry co ef fi cient FST is 0.0039, and
is rel a tively higher than the val ues ob tained dur ing
anal y sis of a larger Pol ish pop u la tion sam ple, which
sug gests a very sub tle dif fer en ti a tion of the south ern
Po land pop u la tion. How ever, the ob tained value of the 
FST pa ram e ter has a very lim ited in flu ence on the fre -
quency of com mon DNA pro files, but it is more
marked in the case of rare DNA pro files. Nev er the less, 
even in this case it is not sig nif i cant for fo ren sic prac -
tise due to the very high dis crim i na tory power of the
panel of SGM Plus loci. On the other hand, ap pli ca tion 
of the pop u la tion spe cific coancestry co ef fi cient to
cal cu la tion of match prob a bil ity would be ap pro pri ate
and ben e fi cial for the de fen dant. An other rea son for
the weakly ex pressed dif fer en ti a tion of ana lysed pop u -
la tion could be the low sen si tiv ity of the panel of SGM
Plus loci used to de tect pos si ble pop u la tion het er o ge -
ne ity. There fore, it seems nec es sary to per form a fur -
ther pre cise pop u la tion study us ing more in for ma tive
mark ers, such as STRs lo cated on the Y chro mo some
or ap pro pri ate SNPs. The above cited pa per by Zarra -
baitia et al. in di cated that FST val ues for Y chro mo -
some STRs were ten times higher than for autosomal
STRs [27]. Thus, this re sult con firms the greater abil -
ity of Y-STRs to de tect pop u la tion struc ture.
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1. Wstêp

Ob szar Pol ski po³udniow ej, a zw³asz cza re gion Pod -
hala, by³ mniej sprzy jaj¹cy dla osadn ictwa ni¿ po zos ta³e
ob szary Pol ski. W okres ie œredn iowiecza te reny te po roœ -
niête by³y la sami, stre fa ni zinna na le¿a³a do ba gnis tych
i grz¹skich, a do datk owy mi nie kor zystny mi czyn nik ami
by³ ostry kli mat i ja³owe zie mie. Pierw si osadn icy przy -
byli na te te reny z ob sza rów do liny rze ki Wis³y i jej
dop³ywów. Sta³e osadn ictwo za pocz¹tkow ano w 13. wie -
ku. Osadn icy ci przy byw ali z regi onów, na któr ych znaj -
dowa³y siê pierw sze mia sta – Kra ków, Boch nia i San -
do mierz. Wk rótce bar dziej zma sow an¹ kol oni zacjê Pod -
hala roz poc zê³o przy byc ie do brze zor gan izo wan ych  osad -
ników z Wêg ier, któ rzy do tarli na Spisz i za sied lali ob sza- 
ry wzd³u¿ gó rnej cz êœci do liny rze ki Po prad. W 14. wie ku 
w po³udniow ej czêœci Pod hala na te ren ach po³o¿ ony ch
wzd³u¿ Du najca po jaw ili siê licz ni osadn icy nie mieccy
po chodz¹cy z za chodn iego Po mor za. Z po³ud nia, szla -
kiem pro wadz¹cym wzd³u¿ do lin Wagu i Orawy, przy -
byw ali Wo³osi. Pol scy gór ale s¹ za zwyc zaj  trakto wani
jako po tomk owie Wo³oc hów, kt órzy za jêli ten ob szar
Kar pat pom iêdzy 14. a 17. wie kiem. Ba dan ia cza szek
prze prow adz one przez pol skich ant ropologów w la tach
sz eœædziesi¹tych 20. wie ku wy kaza³y, ¿e na le¿¹ one
g³ów nie do os obn ików po chodz¹cych z re gionu Ba³ka -
nów. Dziœ ca³y ob szar Be skidu Ni skiego (Zie mia S¹dec -
ka) za mieszk uj¹ dwie ró ¿ne gru py et nog rafi czne: La -
chów S¹dec kich (daw na na zwa mi eszkañców la sów)
oraz gó rali z £¹cka. Ci ostatni niegdyœ odró¿n iali siê od
Lachów odrêbn ymi zwy czaj ami, ubior em jak równi e¿
mu zyk¹ oraz ta ñcem. Kul tura lu dowa La chów mia³a swo -
je pol skie ko rzen ie, pod czas gdy kul tura gór ali z £¹cka
po zos tawa³a pod wp³ywem wo³oskich pa ster zy z Ba³ka -
nów. Wie le miejsc po³o¿onych wzd³u¿ Po pradu zo sta³o
ró wnie¿ za sied lony ch przez £emków, którzy sta nowi¹
jedn¹ z czte rech g³ówny ch grup ludn oœci za mieszk uj¹ -
cych ob szary wy ¿ynne Ukrai ny po obu stro nach Kar pat.
Pod czas II woj ny œwi atowej oraz w okres ie tu¿ po jej
zakoñ czeniu £em kow ie, kt órzy za mieszk iwa li na  tery -
toriach Pol ski, zo stali przy mus owo prze sied leni czêœ -
ciowo na ob szary ów czes nego wschod niego Zwi¹zku
Ra dzieck iego, cz êœciowo na te reny za chodn iej Pol ski.
Mimo to, wzd³u¿ wschod niego brze gu Po pradu, wci¹¿
znaj duj¹ siê œlady po rzuc ony ch wio sek ³em kows kich [14].
Po pul acja za mieszk uj¹ca ob szar gó rski Pol ski po³ud nio -
w ej po chod zi za tem z ma³ych, lo kaln ie izol owa nych po -
pul acji, kt óre mog¹ wy kaz ywaæ za uwa ¿al ne ró ¿ni ce ge -
ne tyczne.

Osoby wchodz¹ce w sk³ad tego typu nie wielk ich jed -
nos tek po pul acy jnych cz êsto wy kaz uj¹ znacz ny stopi eñ
pokre wieñstwa, co wy nika ze ws pól nego po chod zenia
oraz ogran icz onej licze bno œci gru py. W efekc ie mo¿e
docho dziæ do po jaw iania siê re gio nów o znacz nym po -
ziom ie en dog amii, co ujawn ia siê po przez po dwy¿szon¹
li czbê os obników ho moz ygo tyc znych. Ukryta  substruk -
tura po pul acji mo¿e pr owa dziæ do po wstaw ania nie przy-
pad kow ego wsp óln ego dzie dzic zenia al leli, na wet po -
miêdzy fi zyczn ie ni esprz ê¿onymi loci ge net yczny mi [10].
 Wright [16] za prop ono wa³ po miar za burzeñ cz êstoœci ge -
notypów w po pul acji po siad aj¹cej su bstr ukturê po przez
ok reœlenie wa rtoœci trzech parametrów: FIS, FIT i FST,
które na zyw ane s¹ wspó³czyn nik ami fik sac ji (ang. fixa -
tion in dic es) i s¹ ze sob¹ powi¹zane, co mo¿e zo staæ wy -
ra¿ one po przez ró wnanie: 1 – FIT = (1– FIS) (1– FST). Nei
[11] wy kaza³, ¿e ró wna nie to mo¿e byæ sto sow ane bez
wzg lêdu na zal e¿n oœci fi log ene tyc zne, kie runki mi grac ji,
li czbê al leli oraz ob ecn oœæ se lekc ji na tur alnej, po nie wa¿
wspó³czyn niki w nim za warte s¹ de fin iowa ne po przez
wspó³cze sne czê stoœci al leli i ge not ypów. Po ziomy zr ó¿ -
ni cowania ge net yczne go mog¹ byæ ma³e wó w cz as, gdy
po rów nywane s¹ du¿e pr óby po pul acy jne. Wy nika to
z fak tu, ¿e sub telne ró¿ nice ist niej¹ce pom iêdzy  podgru -
pami po pul acji mog¹ siê na wzaj em zn osiæ i ca³a po pul acja
spra wia wra¿ enie ho mog ennej [10]. 

Ta kie zr ó¿nicowanie mo¿e sp rawiaæ ró ¿nego typu
pro blemy zwi¹zane z nie pewn oœci¹ co do in terp reta cji
wa rtoœ ci do wodu z ba dan ia DNA. Dany pro fil DNA
mo¿e byæ bar dziej czê sty lub rzad ki w przy padku  poje -
dynczej nie wielk iej gru py lu dzi w zwi¹zku z ist nien iem
dry fu ge net yczne go lub (i) zja wis ka en dog amii. In dyw i -
du alny pro fil DNA jest uzys kiwa ny dla po trzeb ba dañ
s¹do wych po przez an alizê pr óbki bio log icznej w za kres ie 
kil kun astu po lim orfi cznych ma rke rów typu STR. Na wet
nie wielka sub strukt ura po pul acji ge ner alnej mo¿e po -
tenc jalnie pr owad ziæ do pr oble mów in terp reta cyj nych.
Wy nika to z fak tu, ¿e nie które uk³ady al leli mog¹ byæ
 czês tsze w przy padku geo graf icznie izol owa nej gru py,
do któ rej nal e¿y zar ówno win ny prz estêpstwa, jak i nie -
winny podejrzany. Oznac za to, ¿e ob lic zenia wa rto œci do -
wodu pro wad zone dla cel ów s¹do wych, kt óre nie uw -
zg lêd niaj¹ ist niej¹cej sub strukt ury po pul acji, mog¹ za -
wy¿ aæ wa rto œæ do wod ow¹ wy nik aj¹c¹ ze stwier dzon ej
zgodno œci pro fili DNA [3]. Prz yjê tym spo sob em  poda -
wa nia wa rto œci do wodu wy nik aj¹cego z ujawn ione go do -
pas owa nia po miê dzy pro fil ami DNA podejrzanego oraz
stwier dzon ego w próbce po chodz¹cej z miej sca  zdarze -
nia kry min alne go jest przed staw ianie tak zwa nego pra w -
dop odobieñstwa zgo dno œci [4]. Przyj muj¹c, ¿e po dejrza -
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ny nie jest Ÿród³em pr óbki za bezp iecz onej na miej scu
zda rzen ia kry min alne go, pra wdo podo bie ñstwo do pas o -
wa nia oznac za prawd opodobieñstwo, ¿e to inna osoba
z od pow iedni ej po pul acji, kt óra jest nie spok rewni ona
z po dejr zanym, po siada pro fil DNA zgod ny z tym stwier -
dzon ym w do wod owej próbce [2].

Ob lic zanie pr awd opod obieñstwa przy padk owej
 zgod noœci, które jest miar¹ wart oœci do wodu z ba dan ia
DNA, prze prow adza siê za zwyc zaj za równo przy za³o¿ e -
niu ni ezal e¿noœci pro porc ji al leli w ob rêb ie lo kus, jak
i po miêdzy ró ¿nymi loci. Bal ding i Ni chols [3]  wskazy -
wa li, ¿e sto sow anie tak zwa nej „regu³y mno ¿enia” mo¿e
pro wadziæ do zaw y¿enia war toœci do wodu z ba dan ia
DNA w zwi¹zku z ignor owa niem ko rel acji po miê dzy al -
lel ami w ob rêb ie jed nego lo kus, kt óra wy nika z sub -
strukt ury ist niej¹cej w po pul acji ge ner alnej. Wy prowa-
dzi li oni wzór s³u¿¹cy do ob lic zania pr awd opod obieñ -
stwa zg odn oœci, kt óry uw zgl êdnia pa ram etr q sta nowi¹cy 
mia rê zró ¿ni cowania po pul acji. Wa rto œæ tego pa ram etru
jest od zwierc iedl eniem po krewie ñstwa po miêdzy  osob -
ni kami. W prak tyce jest on sko rel owa ny z  przywo³ywa -
nym powy ¿ej pa ram etr em FST. Za kres zr ó¿nicowania
ge net yczne go cha rakt ery sty czny dla po pul acji, do kt órej
na le¿y po dejr zany i praw dop odo bny spraw ca przes têp -
stwa, mo¿e mieæ istotny wp³yw na wartoœæ do wodu z ba -
dan ia DNA. W rze czyw ist ych po pul acj ach cz êst oœci ge -
no typ ów cha rakt ery sty czne dla pos zcze gól nych  subpo -
pu lacji mog¹ nie poz osta waæ w zgo dzie z regu³¹ Har -
dy’ego-We inb erga [11]. Przy wy bor ze su bpop ula cji ana-
 lizowanych w ni niejs zej pra cy, kie row ano siê wiedz¹ na
te mat ich d³ugot rwa³ej czêœ ciowej izol acji wy nik aj¹cej ze 
skom plik owa nej hi stor ii za sied lania re gionu i zwi¹za -
nych z ni¹ as pektów kul tur owy ch. Anal iza rozm iar ów
praw dop odo bnego zró¿ nic owa nia ge net yczne go  charak -
terystycznego dla izol owa nych spo³eczn oœci za mieszk u -
j¹cych Po lskê po³udniow¹ by³a pod staw owym ce lem pra - 
cy. Ba dan ia nad sub strukt ur¹ po pul acji Pol ski po³ud -
niow ej prze prow adz ono za po moc¹ sze regu ró¿ nych me -
tod sta tys tyczny ch. Istotn ym za gadn ieni em by³ ró wnie¿
pro blem roz miaru ewent ual nego wp³ywu sto sow ania
wspó³czyn nika wsob noœ ci na obni ¿en ie wart oœci do wodu 
z ba dan ia DNA. 

2. Ma ter ia³y i me tody

Pr óbki ba dawc ze w po staci wy mazów z jamy ust nej
po brano od nie spok rewni onych mie szka ñców ma³ych
wio sek z ter enów Pol ski po³udniow ej: z okol ic Rze szowa 
(n = 50), Prz emyœ la (n = 50), £omni cy (n = 50), Piw -
niczn ej (n = 78), Po ron ina (n = 58) i Za kop ane go (n = 50). 
Dy stans geo graf iczny pom iêdzy miej scami za mieszk i wa -
nymi przez anal izo wane gru py wy nosi³ od 5 do 200 km.
Si ódma pr óba po pul acy jna (n = 84) za wiera³a gr upê przy -
padk owy ch po dejr zany ch z re gionu Pol ski po³udniow ej,

których DNA izol owa no do pro wad zony ch spraw s¹do -
wych, ok reœlanych da lej jako „przy padk owi po dejr zani”. 

DNA izol owa no za po moc¹ stan dard owej me tody or -
gan icznej (tra wien ie struk tur komór kowych w obecn oœci
pro tei na zy K i DTT, eks trakc ja mie szan in¹ fe nol owo-
chlo rof ormow¹ i zagê szc zanie DNA na ko lum ienka ch
Micro con 100). Stê¿e nie DNA w ba dan ych pr óbk ach
 okreœlano me tod¹ flu orym etr yczn¹ z za stos owa niem barw -
nika Pi coG reen oraz urz¹dze nia Flu oros can Ascent Fl.
Amplifikacjê DNA pro wad zono zgod nie z pro toko³em
za lec anym przez pro duc enta ze stawu SGM Plus, sto suj¹c 
1 ng ma trycy DNA [1]. Ze staw SGM Plus sto sow any do
am plif ika cji DNA zo sta³ zop tym ali zow any przez  produ -
centa tak, aby zminimalizowaæ zja wis ko pre fer ency jnej
am plif ika cji kr ótsz ych al leli i loci. Zmniej szono przez to
mo¿liwoœæ nie praw id³owego oznac zania ho moz ygot,  któ -
re mog³oby za wy¿ yæ za rów no sza cun ek po ziomu bli s -
kiego pok rewie ñstwa, jak i sub strukt ury po pul acji [7, 9,
12]. Roz dzia³ i ana lizê pro duktów re akc ji PCR  prowa -
dzono z za stos owa niem apar atu ABI 310 i prog ram ów
Ge neScan oraz Ge not yper. 

3. Anal iza da nych

Pro gram TFPGA [15] sto sow ano do ob lic zania  czê -
stoœci al leli (me tod¹ be zpoœredniego zli czan ia ob serw a -
cji), trzech przybli¿eñ heterozygotycznoœci uzys kany ch
dziê ki za stos owa niu me tod: be zpoœredniego zli czan ia he -
ter ozy got (he ter ozy got ycznoœæ ob serw owa na), ob lic za -
nia he ter ozyg otycznoœci nie skier owa nej i na pod staw ie
czê stoœ ci al leli przy za³o¿ eniu ró wno wagi Ha rdy ’ego-
We inb erga (he ter ozyg otycznoœæ oczek iwa na), wspó³czyn-
ników sta tys tyczny ch F (wspó³czyn niki po pul acy jne FIS,
FIT, FST ob lic zane zgod nie z me tod ami  zaproponowa -
nymi przez We ira i Coc kerh ama) oraz te stu dok³ad nego
po zwal a j¹cego na oszac owa nie zró¿n ico wan ia po pul acji
(me toda ta beli kon tyng encji sto sow ana w celu okr eœl enia
zna czen ia ró¿ nic czê stoœ ci al leli po miê dzy gru pami oso -
bni ków z wy kor zyst aniem me tody Mon te Car lo ³añc u -
chów Mar kowa, któ ra po zwoli³a na pr zybl i¿enie dok³ad-
nego pr awdo podobieñstwa ob serw owa nych ró ¿nic w czê -
st oœci ach al leli). Ko rek tê Bon ferr oni ego za stos owa no
w zwi¹zku z jed noc zesn ym wy kon ywa niem kil kun astu
tes tów (od pow iednia wa rto œæ is tot noœci sta tys tycznej alfa 
zde fin io wa na dla po jed yncz ych ob lic zeñ prze staje byæ
pra wi d³owa przy jed noc zesn ym wy kon ywa niu wie lu
 obli czeñ), co do prow adzi³o do ob ni¿e nia wa rtoœ ci alfa
pro porc jona lnie do licz by prze prow adz onych test ów.

Warto œci œredn iej d 2 li czono zgod nie z Colt man [8] za 
po moc¹ pro stego pro gramu przy got owa nego  specjal nie
dla tego celu. Œred nia d 2 oznac za kwa drat ró¿ nicy licz by
jed nos tek po wtar zalny ch po miêd zy al lel ami lo kus mi -
kros ate lit arn ego uœ redn iony dla wszyst kich  analizo -
wanych loci. Œred nia d 2 ma dwie sk³ad owe: li cz bê loci,
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w kt ór ych osobn ik jest ho moz ygo tyc zny (brak wp³ywu
na wa rto œæ d 2), co po winno byæ sko rel owa ne z  niedaw -
nymi przy padk ami en dog amii oraz roz miary dy wer ge ncji 
po miê dzy al lel ami w loci he ter ozy got ycz nych (wp³yw na 
wa rto œæ d 2), co po winno byæ sko rel owa ne ze stop niem
eg zog amii. Zak³adaj¹c mo del ewol ucji se kwenc ji mi kro -
s ate lit arn ych po leg aj¹cy na przy byw aniu lub utrac ie po -
jed yncz ych jed nos tek po wtar zalny ch (ang. ste pwise mu -
ta tion mo del), uw a¿a siê, ¿e al lele wy kaz uj¹ce znacz¹ce
ró¿nice w d³ugoœci s¹ znacz nie bar dziej od leg³e  ewolu -
cyj nie ni¿ te, kt óre maj¹ bar dziej zbl i¿on¹ d³ugo œæ. Mu -
tac je po wrotne za chodz¹ce w ist niej¹cych pier wotn ie  wa - 
rian tach d³ugoœ ci, jak równ ie¿ mu tac je po wstaj¹ce w  spo -
sób nie zgodny z pow y¿szym mo del em, bêd¹ za bur zaæ
po miar. Na le¿y jed nak przyj¹æ, ¿e im wy¿sza jest licz ba
loci pod daw ana ba dan iom, tym pa ram etr d 2 bê dzie le piej
od zwierc iedla³ prze bieg dy wer ge ncji pr zod ków. W przy -
padku po pul acji os obn ików kr zy¿ uj¹cych siê  przypad ko -
wo nie jest spo dziew ana ja kak olwi ek zm ien noœæ na po -
zio mie an ces tralnej dy wer ge ncji po miê dzy osobn ika mi.

Do datk owy wgl¹d w st rukt urê anal izo wan ych prób
po pul acy jnych uzys kano dziê ki anal izie nier ówn owagi
sprz ê¿eñ (ang. lin kage di sequi libr ium). Ko rel acje al leli
po miê dzy pa rami ge not ypów loci dzie dzic zony ch niez a -
le¿ nie, a zlo kal izo wan ych na ró¿ nych chro mos oma ch,
anal izo wano za po moc¹ te stu zg odnoœci po miêdzy ob -
serw owa nymi i oczek iwa nymi czêst oœc iami genot ypów
oraz te stu LD. Oby dwa te sty pro wad zono z za stos owa -
niem pro gramu GENEPOP [19]. Za po moc¹ pro gramu
Struc ture [18], który po zwala na za stos owa nie me tody
anal izy skup ieñ opart ej na mo delu, prze prow adz ono rów- 
 nie¿ przy porz¹dkow anie osób do posz cze gólnych pod grup.
Wy brano mo del sko rel owa nych czê sto œci, któ ry okaza³
siê bar dziej sku teczny w de tekc ji nie wielk iej  substruk -
tury po pul acji ni¿ mo del ni ezale¿nych cz ê stoœci.

4. Wy niki i dys kus ja

4.1. Ocena wspó³czyn ników fik sac ji

Rozk³ad czê stoœci al leli dz ies iêciu au tos oma lnych
mi kros ate lit arn ych loci anal izo wano dla osób nale¿¹cych 
do sied miu prób po pul acy jnych za mieszk uj¹cych ma³e
wio ski w re gion ie Pol ski po³udniow ej. Wartoœ ci wspó³-
 czynni ków fik sac ji ob lic zony ch na pod staw ie czê stoœ ci
al leli w anal izo wan ych prób ach po pul acy jnych przed -
staw iono w ta beli I. 

Me toda hie rarc hiczna z za stos owa niem wspó³cz ynni -
ków sta tys tyczny ch F [19] mo¿e oka zaæ siê po mocna
w celu ustal enia jed nej z dwó ch mo¿ liwych przy czyn
nad miaru hom ozyg otycznoœci: ukryt ej sub strukt ury po -
pul acji lub bli skiego pok rewie ñstwa pom iêdzy ba dan ymi 
osobn ika mi. W sy tua cji, gdy po pul acja jest po dziel ona na 
cz êœcio wo izol owa ne su bpop ula cje, ma miej sce  pod wy¿ -

szone praw dopodobieñstwo, ¿e osobn icy z tej sa mej su b -
pop ula cji bêd¹ mie li wsp ólnych prz odków, co ujawn ia
siê w po staci po dwy¿ szonego pr awdo podobieñstwa ho -
mozy gotycznoœci. Pa ram etr ten jest jed nak trud ny do
okre œlenia z dwóch powo dów: ze wzgl êdu na spos ób se -
lekc ji pr óbek ba dawc zych, kt óry jest nie zwyk le istotny
dla uzys kania pra wid³owego wy niku ba dan ia oraz sa mej
me tody sta tys tycznej umo ¿li wiaj¹cej prze prow adz enie
ta kich kal kul acji. Œred nia war toœæ wspó³czyn nika FST

w ba dan ej po pul acji wy nios³a 0,0039 (95% CI = 0,0023–
0,0056). Wska zuje to na bar dzo nie znaczne zró ¿nicow a -
nie ba dan ej po pul acji. Pra wie taki sam wy nik (œr ednia
wa rtoœæ FST = 0,004) uzys kali Za rrab eit ia i in. [27], kt ó -
rzy anal izo wali mi krog eog rafic zn¹ st rukt urê po pul acji
dw óch wz glê dnie izol owa nych do lin z re gionu Kan tab rii
w pó³noc nej Hisz pan ii. Nie znaczn ie ni¿ sz¹ war toœæ (0,003)
uzys kano dla mnie jszo œci bia³orus kiej za mieszk uj¹cej
pó³ nocno-wschodni¹ Polskê [16].

Wa rtoœ ci FST ró ¿ni¹ siê po miêd zy po szcz egó lny mi
loci. Na jwy¿ sz¹ wa rtoœæ w przy padku ba dan ej po pul acji
uzys kano dla lo kus TH01 (0,0098). Nie mo ¿na  wyklu -
czyæ, ¿e ró ¿ne loci maj¹ od mienn¹ hi storiê ewol ucy jn¹,
co pro wad zi do ró¿ nic w war toœ ciach wspó³czyn nika
wsob noœ ci. Praw dop odo bnie tem po mu tac ji cha rakt ery -
sty czne dla pos zcze gól nych loci jest jed nym z czy nni -
ków, któ re mog¹ t³uma czyæ za obs erwo wane ro zbi e¿noœ-
ci. Po przedn ie ba dan ia [21] ogran icz one do za led wie
trzech grup osób za mieszk uj¹cych okol ice Kra kowa,
Rze szowa i Po ron ina i trzech loci typu STR (TH01,
TPOX i CSF1PO) wy kaza³y, ¿e œr edn ia wa rto œæ FST wy -
nosi 0,0045 i jest bar dzo zbl i¿ona do uzys kanej w  niniej -
szych, szer szych ba dan iach. Wa rto œci te s¹ jed nak nie co
wy¿ sze ni¿ te uzys kane po przez po równawcz¹ an alizê
du ¿ych da nych po pul acy jnych dla re gionu Pol ski po³ud -
niow ej [24] oraz dla po pul acji Dol nego Œl¹ska,  Bia³ego-
 sto ku i Zie lon ej Góry (dane nie prez ento wane). War to
zau wa¿yæ, ¿e wspó³czyn nik fik sac ji FST nie by³  wypro -
wa dzony przy za³o¿e niu przy padk owe go krzy ¿owa nia
siê osob ników w obrê bie su bpop ula cji, a za tem na jego
wa rtoœæ nie po winna mieæ wp³ywu zja wis ko lo kaln ej en -
dog amii. Na wa rto œæ FST maj¹ wp³yw wy³¹cznie  czê stoœ -
ci al leli cha rakt ery sty czne dla lo kaln ej po pul acji. Kore -
la cja po miêdzy al lel ami w przy padku posz czeg ól nych
osob ników i dla ca³ej po pul acji, wy ra¿ ona po przez wa r -
toœæ FIT, przyj muje wy¿sze warto œci ni¿ FST dla ca³ej
anal izo wan ej po pul acji (ta bela I). Za tem zja wis ka ko rel a -
cji po miê dzy pa rami al leli ob serw owa ne u  poszczegól -
nych os obni ków i po miêd zy nimi nie s¹ ró wnow a¿ne.
Uzys kane wart oœci FST oraz FIT wska zuj¹, ¿e w obrê bie
anal izo wan ych grup nie mo¿na mówiæ o przy padk owym
krzy ¿owa niu. Wart oœci wspó³czyn ników FIT i FIS s¹ wza -
jemn ie sko rel owa ne po przez anal izo wane loci. W obrê -
bie su bpop ula cji po ziom en dog amii mie rzony po przez
œr edni wspó³czyn nik en dog amii FIS, jest ni ski, lecz wy ¿ -
szy od zera. Wo bec tego po dwy¿szone  prawdopo dbieñ -
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stwo do pas owa nia po miê dzy par¹ al leli jed nej osoby
w poró wnaniu do par al leli stwier dzon ych w su bpop ula -
cji mo¿e wp³yn¹æ na s¹dowe zna czen ie uzys kane go do -
pas owa nia po miê dzy dwo ma pro fil ami DNA. Œred nia
war toœæ wspó³czyn nika en dog amii w ba dan ych su bpop u -
la cja ch, FIS > 0 za le¿y od licz by ho moz ygo tyc znych loci
ob serw owa nych w pro filu DNA. Im bar dziej ho moz ygo -
tyc zny jest pro fil DNA po dejr zane go, tym wy ¿sze jest
 prawdopodobieñstwo, ¿e w tej sa mej su bpop ula cji bêd¹
ist nia³y inne zgod ne pro file DNA. Z dru giej stro ny osoby
he ter ozy got ycz ne w wie lu loci bêd¹ siê poj awiaæ w ta kiej
su bpop ula cji z ni ¿szym pr awdo pod obi eñstwem.

4.2. Wy niki anal izy œred niej d 2

Œred nia d 2 to pa ram etr spe cyf iczny dla  mikrosateli -
tarnego DNA, któ ry jest bar dziej efekt ywnym narzê -
dziem s³u¿¹cym do sza cow ania stop nia endo- i egzo -
ga mii ni¿ he terozygotycznoœæ cha rakt ery sty czna dla da -
nej osoby. W ta beli II po kaz ano wa rto œci œr edn iej d 2 ob -
lic zone dla ka ¿dej z anal izo wan ych grup. W zwi¹zku
z tym, ¿e w wie lu anal izo wan ych loci ob serw uje siê al lele 
o nie reg ula rnej licz bie jed nos tek po wtar zalny ch (na przy -
k³ad loci D21S11, D19S433, FGA), to ró¿nica pomiêdzy
al lel ami od pow iada ra czej ró ¿nicy po miêdzy ro dzaj ami
al leli re fer ency jnych (uw zgl êdni onymi w dra bin ach al -
lel iczny ch) ni¿ licz bie ró¿n ic w re gul arny ch jed nostk ach
po wtar zalny ch. Na przyk³ad, jeœli osoba ma w lo kus
D21S11 al lele 29 i 32.2, to ró ¿ni ca im przy pis ywa na wy -
nosi 4. 

Licz ba al leli ob serw owa na w po szcz egó lny ch loci
w anal izo wan ej prób ie po pul acy jnej sta nowi istotny pa -
ram etr, kt óry opis uje zaró wno po ziom po lim orfi zmu, jak
ró wni e¿ same mar kery. Uzys kane wy niki wska zuj¹, ¿e
ist nieje po zyt ywna ko rel acja po miê dzy licz bami  obser -
wo wanych al leli w po szc zególnych loci a wa rto œciami
 œredniej d 2. Ró ¿ni ce wa rto œci œr edn iej d 2 w  analizowa -
nych pr óba ch nie s¹ jed nak istotne sta tys tycznie i wy daje
siê, ¿e mog¹ zo staæ wy jaœ nione po przez efekty  stocha -
styczne.

4.3. Równo waga Hardy ’ego-We inb erga (HWE)

Od stê pstwo od regu³y Har dy'ego-We inb erga mo¿e
wy nik aæ za rów no z sub strukt ury po pul acji, jak i en dog -
amii. W zwi¹zku z tym ni ezg odn oœæ po miê dzy ob serw o -
wa nymi a oczek iwa nymi czêst oœc iami genot ypów zo sta-
³a oszac owa na za po moc¹ te stu dok³ad nego pr awd opo do -
bieñstwa [19], kt óry jest bar dziej efekt ywny ni¿ inne te -
sty w przy padku, gdy odst êpst wo od HWE zwi¹zane jest
z wyst êpow aniem spe cyf iczny ch gen oty pów. Wy niki
anal izy HWE uzys kane dla posz czeg ólnych su bpop ula cji
przed staw iono w ta beli III. 

Ujawn ione odstê pstwa od HWE wska zuj¹, ¿e w ba -
dan ej po pul acji mo¿e is tni eæ rze czyw ista, ale s³abo  zary -

sowana sub strukt ura po pul acji. Inn¹ praw dop odo bn¹
przy czyn¹ odst êpstwa od HWE jest zja wis ko en dog amii.
Rz ecz ywi œcie z wy wiadu, jaki prze prow adz ono ze star -
szymi osob ami za mieszk uj¹cymi ob szary, na kt órych
zbie rano prób ki, wy nika, ¿e do chod zi³o do ep izod ów
ma³¿e ñstw po miêd zy pierw szymi ku zyn ami w ma³ych
wio skach za mieszk iwa nych przez nie wielk¹ lic zbê ro -
dzin. Pr awdopodobieñstwo, ¿e po toms two pierw szych
kuzyn ów odzied ziczy dwa ident yczne z po chod zenia (IBD)
geny w da nym lo kus, wy nosi 1/16. Mo¿e to za bur zyæ
 rów nowagê Har dy’ ego-We inb erga. Wy daje siê za tem, ¿e 
ist nien ie ma³¿eñ stw wœr ód krew nych w przesz³oœci
i utrzym anie siê tego zja wis ka wspó³cze œnie ( notowa -
nych jest du¿o spraw ka zir odcz ych, w kt óry ch pro wad zo -
ne s¹ ba dan ia ge net yczne), jest istotn ym aspekt em
w kontek œcie in terp reta cji wy ników ba dañ DNA  prowa -
dzo nych dla ce lów s¹do wych [5]. Inn¹ przy czyn¹ odst êp -
stwa od HWE mo¿e byæ obec noœæ wie lu rzad kich al leli
o ni skich cz êstoœciach wy stêpowania w ba dan ych pr óba -
ch po pul acy jnych. Za pata [26] wy kaza³, ¿e rzad kie al lele
o cz êst oœciach ni ¿sz ych ni¿ 3% (za zwyc zaj al lele bar dzo
kró tkie lub bar dzo d³ugie) mog¹ sil niej wp³ywaæ na nie -
równowagê ni¿ inne. Ta kie al lele zdaj¹ siê wy stê powaæ
znacz nie czêœc iej w nieró wnowadze ni¿ po zos ta³e wa -
rianty ge net yczne. Mo ¿na to wy jaœ niæ jako  konsekwen -
cjê szyb kiego tem pa mu tac ji loci typu STR. Wie le przy -
pad ków nie równowagi wy kryt ej po miêd zy rzad kimi al -
lel ami mo¿e byæ efekt em re lat ywnie nie dawn ych prz y -
pad ków mu tac ji. Al lele o ni skiej cz êstoœci z du ¿ym praw - 
do podobieñstwem po jawi³y siê w po pul acji nie dawno
(po przez zja wis ko mu tac ji) w po rów naniu do al leli o œr ed -
n iej cz êst oœci, gdy¿ do ich roz przes trzeni enia siê w po -
pul acji ko nieczny jest czas. 

Wspól ny efekt izol acji i ma³ych rozm iar ów po pul acji
mo¿e wresz cie prowa dziæ do pew nego stop nia  endo -
gamii, a w kon sek wencji sta tys tycznie istotn ych  odchy -
leñ od HWE ob serw owa nych w loci typu STR. Zja wis ka
te sta nowi¹ praw dop odo bne wyja œni enie uzys kany ch
wy ni ków badañ. War to zau wa¿yæ, ¿e ba dane pr óby po -
pul acy jne mia³y wy starc zaj¹c¹ wi elkoœæ, co po zyt ywnie
wp³ynê³o na wa rto œci sto sow any ch tes tów i do starc zy³o
mo ¿liwo œci do ujawn ienia odchy leñ od regu³y HWE.
Anal iza odch yleñ od regu³y HWE prze prow adz ona dla
ka¿d ego lo kus ujawni³a znacz¹ce od chyl enia za led wie
w przy padku trzech loci (D2S138, D18S51 i TH01)
w próbie po pul acy jnej z Piw niczn ej. Pod sum owuj¹c,  na -
le¿y stw ier dziæ, ¿e dane ge not ypo we uzys kane dla
10 anal izo wan ych loci za sadn iczo po zos taj¹ w zgo dzie
z regu³¹ HWE, jeœ li anal izu jemy popu lac jê w ca³oœci. Do -
wod zi to, ¿e sub strukt ura ba dan ej po pul acji ge ner alnej
jest ni emo ¿liwa do oznac zenia. 
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4.4. Ko rel acja al leli po miê dzy pa rami ni eza le¿nych
loci

Anal iza nier ówn owagi sprz ê¿eñ (LD) pomi êdzy pa -
rami anal izo wan ych loci by³a ko lejn¹ za stos owan¹ me -
tod¹, kt óra po zwoli³a na uzys kanie wgl¹du w ge net yczn¹
st ruk turê ba dan ej po pul acji. Anal iza nier ówn owagi
 sprzê ¿eñ mo¿e dost arc zaæ u¿yt ecz nej in form acji na te mat 
struk tury po pul acji. Wy nika to z fak tu, ¿e znacz¹ce  ró¿ -
nice w czêstoœciach al leli po miê dzy su bpop ula cja mi mo -
g¹ byæ za uwa¿ alne, w po pul acji trak tow anej jako ca³oœæ,
jako LD pomi êdzy niez ale ¿ny mi loci [23]. Po  wprowa -
dzeniu po prawki Bon ferr oni ego wy nik aj¹cej z wy kon y -
wa nia wie lu jed noc zesn ych tes tów, 3 war toœ ci p w pró -
bach z Za kop ane go (po miê dzy loci D3S1358/D2S338,
D3S1358/D19S433 i D21S11/TH01) po zos ta³y istotne
sta tys tycznie (na po ziom ie ni ¿szym ni¿ 0,005). Bior¹c
pod uw agê 45 mo ¿liw ych par loci, wy nik ten daje 6,67%
wszyst kich porówn añ i jest wy¿szy ni¿ oczek iwa ny przy
na³o¿onym 5% pro gu ist otnoœci. Stwier dzona nierów -
nowa ga sprzê¿ eñ mo¿e zostaæ wyt³umac zona po przez
zja wis ko efektu za³o¿yci ela, selek cjê, dryft ge net yczny
lub nie przyp adko we krz y¿owa nie siê.

4.5. Test dok³adny zró ¿nico wania po pul acji

Za stos owa nie me tody Mon te Car lo opart ej na  ³añcu -
chach Mar kowa wy kor zyst ywan ej w pro gram ie TFPGA,
po zwoli³o na wy kaz anie istotn ych ró¿nic w czêsto œciach
al leli po miê dzy ba dan ymi gru pami po pul acy jnymi.
Uzys kane wy niki przed staw iono w ta beli IV. 

A¿ 7 sp oœr ód 21 anal iz poró wnawczych wy kaza³o
znacz¹ce ró¿nice w czêstoœciach al leli po miê dzy sied -
mioma anal izo wan ymi su bpop ula cja mi. Uzys kane  od -
stêpstwa od homo genn oœci anal izo wan ej po pul acji mog¹
zo staæ wyt³umac zone po przez ws pólny efekt ta kich  czyn -
ników, jak izol acja i nie wielk ie efekt ywne roz miary  ana -
li zowanych po pul acji oraz po przez ist nien ie wie lu rzad -
kich al leli o ni skich cz êstoœciach w po szczególnych su b -
pop ula cja ch.

4.6. Wnio skow anie na te mat sub strukt ury po pul acji
po przez przy pis ywa nie osob nik ów do 
posz czególnych grup

An alizê po pul acji Pol ski po³udniow ej roz szer zono
o met odê za prop ono wan¹ przez Pri charda i in nych [16],
po zwal aj¹c¹ na oc enê pa rame trów, dz iêki kt órym  mo¿ -
liwe jest przy porz¹dkow anie ka¿d ej osoby do su bpop ula -
cji Ÿród³owej. Tech nika gru pow ania zo sta³a wpro wad zo-
na w ¿ycie dziê ki pro gram owi kom put ero wemu Struc ture 
i po lega na za stos owa niu me tody bay esows kiej, któ ra
umo ¿liwia ustal enie struk tury po pul acji na pod staw ie da -
nych ge not ypo wych po chodz¹cych z anal izy nies prz ê¿o -
nych mark erów ge net yczny ch. Me toda ta jest sz cze gólnie 

u¿ yte czna do ident yfi kac ji su bpop ula cji, gdy w grê
wcho dzi pro blem po pul acji o ukryt ej struk tur ze  gene -
tycznej. Za stos owa no kr ótk¹ an alizê 1 000 000  permu ta -
cji, przyj muj¹c mo del wy kor zyst uj¹cy in for macjê a prio ri,
który umo¿ liwia po³¹cze nie da nych  genetycz nych z da -
nymi na te mat geo graf icznej lo kal iza cji osób, od kt óry ch
po brano pr óbki ba dawc ze. W efekc ie uzys kano mo dele
zak³adaj¹ce ró¿n¹ li czbê grup, ale na jwy ¿ sze pr awdo po -
do bieñstwo uzys kano dla mo delu z³o ¿onego z czte rech
grup. Stop ieñ ró¿n ic w czês toœciach al leli wy stê puj¹cych
po miê dzy anal izo wan ymi gru pami wp³y wa na dok³ad -
noœæ, z jak¹ gru pa osób zo staje przy pis ana do od pow ied -
ni ej su bpop ula cji. Uzys kane dane wska zuj¹, ¿e zró¿ nico-
wa nie ge net yczne po miê dzy ba dan ymi gru pami nie jest
moc no za znac zone.

4.7. S¹dowe im plik acje uzys kany ch wyni ków badañ

Si³a dys krym ina cji anal izo wan ych mark erów typu
STR ob lic zona na pod staw ie czê stoœ ci al leli w ca³ej ba -
dan ej po pul acji Pol ski po³udniow ej wy nosi 5,44 ´ 10–13.
Oznac za to, ¿e prawd opodobieñstwo, i¿ dwie  przypad ko -
wo wy brane z tej po pul acji osoby bêd¹ mia³y ten sam
pro fil DNA w za kres ie 10 anal izo wan ych loci, jest równe
1 na bli sko dwa bi liony.

Zna czen ie uzys kany ch wyni ków dla in terp reta cji wy -
niku z ba dan ia DNA pro wad zonej dla cel ów s¹do wych
mo ¿na zi lustrowaæ po przez ob lic zenie cz êst oœci (w ca³ej
po pul acji) dw óch hi pot ety cznych pro fili DNA, któ re s¹
z³o¿o ne z naj rzad ziej i naj czêœ ciej ob serw owa nych w po -
pul acji al leli (ta bela V). W przy padku ru tyn owy ch ba dañ
pro wad zony ch dla cel ów s¹do wych, gdy stwier dzana jest 
zgodno œæ dwóch pro fili DNA (ujawn ione go w próbce
po chodz¹cej z miej sca zda rzen ia oraz od po dejr zane go),
ob lic zana jest cz êst oœæ zgod nego pro filu DNA w  popu -
lacji [5]. W naj prosts zych spra wach uzys kana wart oœæ
jest licz bowo równ owa ¿na z wart oœci¹ praw dop o do bieñ -
stwa zgod noœ ci tych pro fili [20]. Pra wdo podobieñstwo
zgo dno œci po zwala na oc enê, jak bar dzo praw dop odo bne
jest ujawn ienie zgod nego pro filu DNA w za kres ie loci
STR u in nego po dejr zane go, bior¹c pod uw agê fakt, ¿e
pro fil DNA osk ar¿onego jest zgod ny z pro fil em DNA
oznac zonym w próbce po chodz¹cej z miej sca zda rzen ia
kry min alne go. Zak³adaj¹c, ¿e struk tura po pul acji rz ecz y -
wi œcie ist nieje i bior¹c pod uwa gê ob lic zon¹ wa rto œæ
FST = 0,0039, pr awd opodobieñstwo zg odn oœci pro filu
do wod owe go z pro fil em DNA nal e¿¹cym do in nego po -
dejr zane go po chodz¹cego z tej sa mej su bpop ula cji jest
nie znaczn ie pod wy¿szo na. Pra wdopod obieñstwo to ob -
lic zono, sto suj¹c met odê Bal dinga i Ni cholsa [3].
W zwi¹zku z tym, ¿e stwier dzone ko rel acje po miê dzy ba -
dan ymi loci s¹ ma³o istotne, prawdo podobieñstwo wie -
lol oku sow ego ge not ypu mo¿e byæ ob lic zone po przez
uzys kanie iloc zynu praw dopo dobieñstw dla  pojedyn -
czych loci z od pow iedni¹ wa rto œci¹ wspó³czyn nika FST.
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Taki spos ób ob lic zania pr awd opod obieñstwa uw zgl êdnia 
efekt dry fu na czê stoœci al leli w po pul acji w ka ¿dym lo -
kus, a za tem uw zglêdnia ni erównowagê sp rzê¿eñ, do  któ -
rej mog³o do jœæ po miêdzy ni esprzê¿onymi loci na sku tek
dzia³ania dry fu. Za stos owa nie tej me tody usuwa potr zebê 
czy nien ia za³o¿eñ co do nie zale ¿noœci dzie dzic zenia al -
leli, jak ró wni e¿ po trz ebê de fin iowa nia su bpop ula cji, do
kt órej na le¿y dana osoba. 

W sy tua cji, gdy mamy do czy nien ia z wy starc zaj¹co
du¿¹ prób¹ po pul acy jn¹, mo¿e do jœæ do od rzuc enia  hipo -
tezy o ró wnow adze HWE. Jed nak eks pert s¹dowy mo¿e
mimo to uwa ¿aæ, ¿e roz miar ods têpstwa od rów nowagi
jest do tego stop nia nie wielki, ¿e nie po win ien pr owa dziæ
do od rzuc enia jej za stos owa nia w prak tyce. Za³o¿en ie to
mo¿e zost aæ oba lone po przez stwier dzon¹ siln¹ nierów -
nowagê sprzê¿ eñ. Uzys kane tu taj wa rtoœci LD na po -
ziom ie bli skim zera wska zuj¹, ¿e wp³yw nier ównowagi
sprz ê¿eñ na praw dopodobieñstwa zgod noœci przy  bada -
niach pro wad zony ch z za stos owa niem ze stawu SGM Plus
mo¿e byæ rz eczy wiœcie po mij any.

Jak po kaz ano w ta beli V, uzys kana wart oœæ wspó³-
 czyn nika wsob noœ ci ma bar dzo ogran icz ony wp³yw na
czêst oœæ pro filu DNA, któ ry jest czê sty w po pul acji.
Wp³yw wspó³czyn nika wsob noœ ci na czês toœæ rzad kich
pro fili DNA jest bar dziej znacz¹cy, ale na wet w ta kich
przy padk ach nie ma to wiêk szego zna czen ia s¹do wego
w zwi¹zku z bar dzo wy sok¹ si³¹ dys krym ina cji, jak¹ za -
pewn ia anal iza loci wchodz¹cych w sk³ad ze stawu SGM
Plus.

5. Wnio ski

Ni niejs za pra ca przed staw ia wy niki ba dañ pro wad zo -
ny ch nad sub strukt ur¹ po pul acji z za stos owa niem ró¿ -
nych me tod anal izy sta tys tycznej. Po zwoli³o to na obli -
cze nie ró ¿ny ch pa ram etrów cha rakt ery zuj¹cych ba dan¹
po pulacjê. 

Uzys kane wy niki ba dañ wska zuj¹, ¿e ca³a po pul acja
w nie wielk im stop niu od biega od sta nu rów nowagi Har -
dy’ ego-We inb erga. Œred nia war toœæ wspó³czyn nika wsob - 
noœ ci FST = 0,0039 jest wzgl êdn ie wy soka w po rów naniu
z wa rto œci¹ uzys kan¹ po przez po równanie wi êkszej pr ó -
by po pul acy jnej z te renu Pol ski, co wska zuje na bar dzo
nie znaczne zró ¿nicow anie po pul acji Pol ski po³udniow ej
mimo bar dzo z³o¿o nej hi stor ii osadn ictwa na tych  tere -
nach. 

Uzys kana wart oœæ pa ram etru FST ma bar dzo ogran i -
cz ony wp³yw na ob lic zenia cz êst oœci pro filu DNA, któ ry
po jaw ia siê w po pul acji z wy sok¹ cz êstoœci¹, ale jest bar -
dziej znacz¹ca w przy padku rzad kich pro fili DNA. Tym
nie mniej na wet w przy padku rzad kiego pro filu DNA nie
ma to zna czen ia dla bad añ s¹do wych ze wz glêdu na wy -
sok¹ si³ê dys krym ina cji pa nelu loci SGM Plus. Z dru giej
jed nak stro ny za stos owa nie wspó³czyn nika wsob noœ ci

cha rakt ery sty cznego dla da nej po pul acji do ob lic zenia
pr awd opod obieñstwa zg odn oœci by³oby ko rzystne dla
os kar¿on ego. 

Inn¹ przy czyn¹ s³abo za znac zone go zr ó¿ni cowa nia
anal izo wan ej po pul acji mo¿e byæ ni ska czu³oœæ pa nelu
loci za wart ego w ze staw ie SGM Plus do de tekc ji  poten -
cjalnej sub strukt ury po pul acji. Wy daje siê za tem, ¿e ko -
nieczne jest prze prow adz enie dal szych, pre cyz yjni ej-
szych  badañ po pul acy jnych z za stos owa niem bar dziej
in form aty wnych ma rker ów, jak na przyk³ad loci STR
chro mos omu Y lub od pow iedni pa nel ma rkerów typu
SNP. W cy tow anej po wy¿ ej pra cy Za rrab ait ia i in. wy -
kaz ano, ¿e wa rto œci FST uzys kane dla loci STR  chromo -
so mu Y by³y 10-krot nie wy¿s ze ni¿ uzys kane dla loci
STR au tos oma lnych. Taki wy nik po twierd za wy ¿sz¹
 u¿y tecznoœæ ma rkerów ChrY-STR w ba dan iach nad
struk tur¹ po pul acji.
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