
1. In tro duc tion

STR mark ers are widely used in anal y ses in the
field of med ico-le gal ge net ics. Most ex am i na tions rely 
on ap pli ca tion of mul ti plex kits de signed spe cif i cally
for am pli fi ca tion of autosomal and Y chro mo some
DNA loci. The wide range of avail able STR mark ers
al lows un am big u ous in ter pre ta tion of re sults in most
typ i cal dis puted pa ter nity and iden ti fi ca tion cases.
How ever, in some com plex cases, es pe cially those
con cern ing par ent age test ing, ap pli ca tion of the stan -
dard panel of STR mark ers may be in suf fi cient. In
such in stances, ge netic ex am i na tion can now be sup -
ple mented with X chro mo some mark ers. These mark -
ers are char ac ter ised by a very spe cial in her i tance
mode – women in herit one X chro mo some from the
mother and the sec ond from the fa ther and men in herit

only one X chro mo some from the mother as the fa ther
passes on a Y chro mo some in stead. There fore, mark -
ers such as X-STRs may be use ful in di rect ex am i na -
tions of fa ther-daugh ter and mother-son re la tion ships
and also in more dis tant re la tion ships test ing [1, 6].
The rel a tively wide range of po ten tial ap pli ca tions
makes the X chro mo some poly mor phic loci valu able
ad di tions to rou tinely ex ploited STR mark ers.

Hence, the aim of the pres ent work was to ex am ine
the al lele fre quency dis tri bu tion of four hu man X chro -
mo some STR loci in a pop u la tion of cen tral Po land
and to as sess their use ful ness in fo ren sic ge net ics by
ana lys ing the ob tained biostatistical pa ram e ters.
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2. Ma te ri als and meth ods

2.1. Ge net ic anal ysis

Buccal swabs were col lected from 120 un re lated
in di vid u als (60 fe males and 60 males) in hab it ing cen -
tral Po land. DNA was ex tracted us ing a Sherlock AX
DNA ex trac tion kit (A & A Bio tech nol ogy). Ap prox i -
mately 1 ng of tem plate DNA was then used for am pli -
fi ca tion re ac tions, which were set up us ing a Mentype
Argus X-UL PCR am pli fi ca tion kit (Biotype) in ac cor -
dance with man u fac turer’s rec om men da tions and con -
ducted on a GeneAmp 9700 PCR Am pli fi ca tion
Sys tem (Ap plied Biosystems). The PCR prod ucts
were sub jected to elec tro pho retic sep a ra tion on an
ABI Prism 377 (Ap plied Biosystems) with size stan -
dard ROX550 (Ap plied Biosystems). Geno typ ing was
per formed with GeneScan soft ware ac cord ing to the
allelic lad der in cluded in the Mentype Argus X-UL kit.

2.2. Sta tis tical anal ysis

Al lele fre quen cies were cal cu lated for each of the
ana lysed loci (Arlequin v. 2.0) [5] sep a rately for groups
of fe males and males (120 and 60 al leles, re spec -
tively). Com par a tive anal y sis of these two groups
was then per formed us ing con tin gency ta ble R ´ C
(G. Carmody, Ot tawa, Can ada). Anal y sis of con cor -
dance with Hardy-Wein berg ex pec ta tions and eval u a -
tion of link age equi lib rium be tween ana lysed loci
were car ried out us ing the Fisher ex act test (GDA
v.1.2) [3]. Ad di tion ally, the fol low ing sta tis ti cal pa -
ram e ters were cal cu lated: ex pected heterozygosity

(Hexp), ob served heterozygosity (Ho) [4], dis crim i na -
tion power char ac ter is tic for fe males (PDf) and for
males (PDm), poly mor phism in for ma tion con tent
(PIC) and power of ex clu sion (PE) [2, 8]. 

3. Re sults and dis cus sion

The ana lysed loci (DXS8378, DXS7132, HPRTB,
DXS7423) con sti tute the so-called core mark ers for
4 link age groups which were sep a rated on the hu man
X chro mo some (1, 2, 3 and 4, re spec tively ) [7]. The
al lele fre quency dis tri bu tion of the ana lysed X-chro -
mo some STR loci as cer tained for the stud ied pop u la -
tion sam ples of fe males and males is shown in Ta ble I.

The per formed com par a tive anal y sis did not re veal
sta tis ti cally sig nif i cant dif fer ences (0.6230 < P < 0.8460)
in al lele fre quency dis tri bu tions be tween the stud ied
pop u la tion groups of fe males and males and due to this 
the to tal val ues of al lele fre quen cies are pre sented. No
de vi a tion from Hardy-Wein berg equi lib rium was found
for the ana lysed loci based on the ge no type dis tri bu -
tion in the stud ied pop u la tion of fe males (P > 0.05).
Sta tis ti cal anal y sis re vealed no re la tion ships be tween
al leles of the ana lysed loci (Ta ble II), hence they could 
be treated as in de pend ent loci, as in the case of other
un linked ge netic mark ers. 

Ex am i na tion of the to tal num ber of 180 al leles did
not re veal new vari ants that were not pres ent in the
allelic lad der. The to tal dis crim i na tion power for the
in ves ti gated set of 4 chro mo some X loci equals 0.9997 
for fe males and 0.9936 for males. The cal cu lated to tal
value of PE is 0.9325 (Ta ble III). 
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TA BLE I. ALLELE FREQUENCIES OF FOUR X-CHROMOSOMAL LOCI IN A POPULATION SAMPLE OF CENTRAL

POLAND

Allel DXS8378 HPRTB DXS7423 DXS7132

F M T F M T F M T F M T

8 0.008 – 0.006

9 0.025 0.017 0.022 0.025 0.067 0.039

10 0.033 0.417 0.361 – – –

11 0.275 0.317 0.289 0.100 0.117 0.106 0.008 0.017 0.011

12 0.292 0.200 0.261 0.350 0.317 0.339 0.100 0.067 0.089

13 0.058 0.050 0.056 0.358 0.283 0.333 0.133 0.083 0.117 0.300 0.400 0.333

14 0.008 – 0.006 0.125 0.167 0.139 0.350 0.367 0.356 0.367 0.300 0.344

15 0.033 0.033 0.033 0.367 0.400 0.378 0.167 0.150 0.161

16 0.008 0.017 0.011 0.142 0.117 0.133 0.050 0.050 0.050

17 0.008 0.033 0.017 0.008 0.017 0.011



TA BLE II. LINKAGE DISEQUILIBRIUM RESULTS 

OF INVESTIGATED X-STR LOCI 

IN A POPULATION SAMPLE OF CENTRAL 

POLAND

Loci pair Ex act test prob a bil ity P

DXS378/HPRTB 0.376

DXS8378/DXS7423 0.739

DXS8378/DXS7132 0.476

HPRTB/DXS7423 0.257

HPRTB/DXS7132 0.355

DXS7423/DXS7132 0.450

TA BLE III. BIOSTATISTICAL PARAMETERS 

OF INVESTIGATED X-STR LOCI 

IN A POPULATION SAMPLE OF CENTRAL

POLAND

DXS8378 HPRTB DXS7423 DXS7132

PHWE 0.077 0.241 0.772 0.744

PIC 0.670 0.680 0.650 0.690

Hexp 0.730 0.728 0.711 0.741

Ho 0.850 0.683 0.667 0.683

PDf 0.831 0.866 0.865 0.890

PDm 0.683 0.772 0.684 0.720

PE 0.695 0.403 0.379 0.403

4. Con clu sions

The in ves ti gated chro mo some X STR mark ers are
in agree ment with Hardy-Wein berg ex pec ta tions,
which makes them suit able for fo ren sic ge net ics stud -
ies. Also, the as sessed val ues of sta tis ti cal pa ram e ters
con firm the use ful ness of the ana lysed marker set,
which can there fore be con sid ered as a valu able sup -
ple ment to cur rently uti lised stan dard ge netic mark ers. 
The ana lysed chro mo some X poly mor phic loci seem
to be par tic u larly ap pli ca ble to un typ i cal and com plex
cases con cern ing par ent age re la tion ship test ing.  
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1. Wst êp      *  

Mar kery STR s¹ sze roko sto sow ane w ba dan iach
z za kresu ge net yki s¹dowo-le kars kiej. Wi êksz oœæ anal iz
jest wy kon ywa na w oparc iu o mul tip lekso we ze stawy do
am plif ika cji loci au tos oma lnego DNA oraz loci  chromo -
somu Y. Sze roki wa chlarz do stêpnych ma rkerów STR
po zwala na jed noz naczn¹ int erp retacjê wyn ików w wiê k -
sz oœci ty pow ych anal iz z za kresu ustal ania spor nego oj -
cos twa czy ident yfi kac ji osobn icz ej. Jed nak w spra wach
o du¿ej ska li tru dnoœci, szc zególnie w anal izie  pokre -
wieñstwa, w któr ych stan dard owy za kres ma rkerów nie
daje ro zstrzygniêcia, po jaw ia siê mo ¿li woœæ uzupe³nie nia 
bad añ o mar kery zlo kal izo wane na chro mos omie X. S¹
one dzie dzic zone wed³ug szcz egól nego sche matu – ko -
biety otrzym uj¹ je den chro mos om X od ojca i je den chro -
mos om X od mat ki, na tom iast mê ¿cz yŸni otrzym uj¹ tyl ko 
je den chro mos om X od mat ki, nie zale¿nie od  chromo -
somu Y dzie dzic zone go po ojcu. Mar kery typu X-STR
mog¹ wiêc mieæ za stos owa nie przy be zpoœ red nim  bada -
niu par oj ciec-có rka lub mat ka-syn, a tak ¿e po zwal aj¹ na
ustal anie dal szego pok rewi eñstwa [1, 6]. Sze roki za kres
za stosowañ spra wia, ¿e sta nowi¹ one cen ne uzupe³nie nie
dla ru tyn owo sto sow any ch mar ker ów typu STR. Dla tego
ce lem ni niejs zej pra cy by³o okr eœlenie czê stoœci wys tê -
powania al leli czte rech loci STR chro mos omu X cz³o -
wieka w po pul acji cen traln ej Pol ski oraz okr eœlenie ich
prz ydatnoœci w ge net yce s¹do wej po przez an alizê uzys -
kany ch para metr ów bio stat yst ycznych.

2. Ma ter ia³ i me tody

2.1. Anal iza ge net yczna

Ma ter ia³ bio log iczny sta nowi³y wy mazy nab³onka ja -
my ust nej po brane od 120 nie spok rewni onych osób
(60 ko biet i 60 mê ¿czyzn) po chodz¹cych z re jonu Pol ski
cen traln ej. DNA izol owa no przy u¿yc iu ze stawu do
 izolacji Sher lock AX (A & A Bio techn olo gy).  Amplifi -
kacjê ok. 1 ng DNA prze prow adz ano w ter moc ykl erze
 GeneAmp 9700 PCR Am plif ica tion Sys tem (Ap plied
Bio syst ems), sto suj¹c ze staw Men type Ar gus X PCR
Am plif ica tion Kit (Bio type) wed³ug zal eceñ pro duc enta.
Uzys kane pro dukty am plif ika cji roz dziel ano elekt rofo -
ret ycz nie w au tom aty cznym se kwen ato rze ABI Prism
377 (Ap plied Bio syst ems), wy kor zyst uj¹c stan dard wiel -

koœci ROX550. Do ge not ypo wan ia pos³u¿ ono siê  opro -
gramowaniem Ge neScan w od nies ieniu do dra biny alle -
licz nej do³¹czo nej do ze stawu. 

2.2. Anal iza sta tys tyczna

Dla ka ¿dego z anal izo wan ych loci ob lic zono cz êst -
oœci uzys kany ch rozk³adów al leli (Ar lequin v. 2.0) [5]
osobno dla po pul acji ko biet oraz mê ¿czyzn (od pow ied -
nio 120 oraz 60 al leli). Po rów nano ze sob¹ te po pul acje
wy kor zyst uj¹c ta belê kon tyng encji R ´ C (G. Car mody,
Ot tawa, Ka nada). Do anal izy zgod noœ ci z rozk³adem
Har dy-We inb erga (HWE) oraz spraw dzen ia równo wagi
sprzê ¿eñ loci wy kor zyst ano test dok³adny Fishe ra (GDA
v.1.2) [3]. Po nadto ob lic zono na stê puj¹ce pa ram etry bio -
stat yst yczne: het eroz ygo tyczno œæ oczek iwan¹ (Hexp),
heter ozy gotycznoœæ ob serw owan¹ (Ho) [4], si³ê dys kry -
m ina cji dla po pul acji ko biet (PDf) i mê ¿czyzn (PDm),
wspó³czyn nik in form acji o po lim orfi zmie (PIC) oraz si³ê
wy kluc zenia (PE) [2, 8].

3. Wy niki i dys kus ja

Anal izo wane w pra cy loci (DXS8378, DXS7132,
HPRTB, DXS7423) sta nowi¹ tzw. mar kery rdze niowe
4 grup sprz ê¿en iowych, które zo sta³y wy odrêbnione na
chro mos omie X cz³owieka (od pow iednio 1, 2, 3 i 4) [7].
Uzys kane dla po pul acji ko biet i mê ¿czyzn rozk³ady cz ês -
toœci al leli ba dan ych loci X-STR chro mos omu X za warto
w ta beli I. 

W wy niku prze prow adz onej anal izy poró wna wczej
nie od not owa no ró ¿nic sta tys tycznie istotn ych
(0,6230 < P < 0,8460) w rozk³ad ach uzys kany ch dla po -
pul acji ko biet i mê ¿czyzn, co po zwoli³o na poda nie
³¹cznej wartoœci czêstoœci al leli. Rozk³ady ge not ypów
w po pul acji ko biet dla wszyst kich loci nie wy kaza³y od -
chy leñ od regu³y Har dy-We inb erga (P > 0,05). Prze -
prow adz ona anal iza sta tys tyczna wska za³a na brak zale¿ -
noœci pomi êdzy al lel ami anal izo wan ych loci (ta bela II).
Po zwoli³o to na po trakt owa nie ba dan ych loci ni eza le¿nie
od sie bie, tak jak w przy padku mark erów nies przê ¿o -
nych.

W ba dan ej pr óbie 180 al leli nie od not owa no no wych
al leli nie za wart ych w dra bin ie al lel icznej. Dla anal izo -
wan ego ze stawu 4 loci chro mos omu X ³¹czna wart oœæ
si³y dys krym ina cji wy nios³a 0,9997 oraz 0,9936 ( odpo -
wiednio dla ko biet i mê ¿czyzn), na tom iast ³¹czna wa rto œæ 
PE wy nios³a 0,9325 (ta bela III). 
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4. Wnio ski

Ba dane mar kery STR chro mos omu X wy kaz uj¹
 zgodnoœæ z regu³¹ Har dy-We inb erga, co po zwala na ich
za stos owa nie w ge net yce s¹do wej. Uzys kane wart oœci
para metr ów bio stat yst ycznych wska zuj¹ na przy datnoœæ
anal izo wan ego ze stawu loci. Mo¿e on st anow iæ cen ne
uzupe³nie nie dla do tychc zas sto sow any ch mar ker ów,
szc zeg óln ie przy nie typ owy ch i trud nych sprawach z za -
kresu ustalania pokrewieñstwa.            
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