
1. De scrip tion of the X chro mo some

Mor pho log i cally dif fer en ti ated mam ma lian sex chro -
mo somes – X and Y – evolved approx. 310–170 mil -
lions years ago [5, 20] from a pair of homomorphotic
autosomes. This hy poth e sis can be sup ported by the
ex ist ing homology be tween X and Y chro mo somes,
which can be seen for ex am ple in two PAR re gions lo -
cated at the ends of the short and long arms of sex chro -
mo somes, la beled PAR1 and PAR2, re spec tively
(pseudoautosomal re gion 1 and 2) [12, 20] and also the 
pres ence of some com mon genes for both sex chro mo -
somes [30]. Homology in the PAR1 re gion [33], con -
tain ing 24 genes ex ist ing be tween chro mo somes X and 
Y, is a re sult of oblig a tory re com bi na tion be tween
them dur ing mei o sis only in male cells. Two cop ies of
genes ex ist in the PAR1 re gion on both the chro mo -
somes and are not si lenced dur ing the pro cess of in ac -
ti va tion of chro mo some X [20]. It is as sumed that

a first step in evo lu tion of sex chro mo somes was dif -
fer en ti a tion of the SRY gene on protochromosome Y
and re duc tion of re com bi na tion in this re gion with its
homologue pres ent on protochromosome X [30]. Con -
trary to chro mo some X, chro mo some Y lost al most all
of the fea tures of its autosomal an ces tor in the course
of evo lu tion, in clud ing most genes for merly com mon
to both chro mo somes. The pres ence of only a sin gle
copy of chro mo some X in male cells means that in fe -
male cells in which two cop ies of chro mo some X are
pres ent, a mech a nism of equal ing of level of gene ex -
pres sion must have arisen [5]. In fe male mam ma lian
cells, loss of genes com mon to chro mo some X and Y
re sulted in de vel op ment of a pro cess of chro mo some X 
in ac ti va tion. Ac cord ing to Lyon’s hy poth e sis, this pro -
cess leads to equal iza tion of the ex pres sion level of
genes linked to chro mo some X be tween sexes [16].
The hu man X chro mo some is 155 mil lion base pairs
long [30], and exons of 1098 genes con sti tute merely
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1.7% of the to tal chro mo some X se quence. There fore,
based on the length of gene loci pres ent on chro mo -
some X, it has been es ti mated that in to tal only 33% of
the se quence un der goes tran scrip tion [20]. There are
a lot of dis eases which are closely linked to the spec i -
fic ity of chro mo some X in her i tance. At this point, it is
worth men tion ing re ces sive dis or ders in ex tri ca bly linked
to sex, such as he mo philia or daltonism [24], which are 
ex pressed mainly in males. This is due to the fact that
a sin gle X chro mo some with an al tered (dam aged) al -
lele for a par tic u lar trait in her ited from the mother can -
not be com pen sated by a “healthy” al lele, as such
a coun ter part is not pres ent on chro mo some Y, which
is in her ited from the fa ther. Women have two X chro mo-
somes in their cells, one in her ited from the mother and
one from the fa ther. Men have only one X chro mo -
some in her ited from the mother, be cause the fa ther
passes on chro mo some Y. Since women have two
X chro mo somes, re com bi na tion be tween them is pos -
si ble and thus 2/3 of X chro mo somes have an op por tu -
nity for re com bi na tion in each gen er a tion [21]. Chromo-
some X has fea tures that should be pos sessed by a mo -
lec u lar marker uti lized in pop u la tion ge net ics and phylo-
ge net ics stud ies [21]. These fea tures in clude: sim ple
di rect de ter mi na tion of haplotype in men (sin gle copy),
lower re com bi na tion and mu ta tion co ef fi cients and
faster ge netic drift caused by lower ef fec tive pop u la -
tion size [13]. 

2. Microsatellite se quences in fo ren sic ge net ics 

Ex am i na tion of poly mor phic microsatellite loci,
mainly those with a tetranucleotide re pet i tive unit, is
now con sid ered a ba sic re search tool ap plied in fo ren -
sic ge net ics [6]. Vari a tion in short tan dem re peat (STR)
loci lo cated both on autosomal chro mo somes and X
and Y hu man sex chro mo somes is there fore a sub ject
of stud ies that are car ried out mainly us ing mul ti plex
PCR anal y sis and ready to use com mer cial kits [11].
A set of well char ac ter ised autosomal STR loci which
have been de scribed in de tail in a num ber of re search
ar ti cles, in clud ing from the point of view of their prac -
ti cal use [9, 23] – typ i cally rang ing from 10 (SGM+™)
to 15 (Identifiler™, PowerPlex16®) ge netic mark ers –
now con sti tute the most fre quently used loci for ex pert
work in fo ren sic lab o ra to ries. In more com plex cases,
a ba sic panel of STR loci may be in suf fi cient and
microsatellite mark ers lo cated on X and Y chro mo somes
may be ap plied. Whereas Y-STR loci (e.g. Yfiler™) are
al ready among rou tinely uti lized mark ers in par tic u lar
types of med ico-le gal anal y ses (iden ti fi ca tion of a per -
pe tra tor in a rape case, anal y sis of re la tion ship (kin -

ship) in the male lin eage), in which their use ful ness
has been con firmed, ap pli ca tion of X-STR mark ers is
only now be gin ning to be con sid ered as a new method
that can be use ful in solv ing some par tic u lar cases. 

3. Link age groups of X-STR mark ers

26 trinucleotide and 90 tetranucleotide poly mor -
phic re pet i tive units have been de scribed [25] on chro -
mo some X, of which only approx. 39 are cur rently used
in re search car ried out in med ico-le gal ge net ics [14].
Be cause of the dif fer ent num ber of X chro mo somes in
male and fe male cells, it is as sumed that the gen eral
mu ta tion rate char ac ter is tic for re pet i tive se quences in
chro mo some X is slightly lower than for autosomal
mark ers [21, 24], and this is re flected in the lower ge -
netic di ver sity of chro mo some X [21]. Stud ies on vari -
a tion in chro mo some X STR loci have un doubt edly
been sim pli fied by the de vel op ment by Biotype AG of
the com mer cially avail able Mentype Argus X-8 kit.
This kit en ables si mul ta neous anal y sis of eight X-STR
mark ers, in clud ing four con sti tut ing “core loci” and
also the amelogenin lo cus (HUMAMEL) [15]. Eight
X-STR mark ers in cluded in the Argus X-8 kit have been
clas si fied into four link age groups ac cord ing to their
po si tion on chro mo some X: 1. DXS10135-DXS8378,
2. DXS7132-DXS10074, 3. HPRTB-DXS10101, and
4. DXS10134-DXS7423 [25]. Be cause chro mo some X
mark ers are lo cated on a sin gle chro mo some, X-STR
loci are af fected by link age dis equi lib rium (LD). This
term de scribes a re la tion that can ex ist be tween loci lo -
cated in rel a tive prox im ity on the same chro mo some.
Be cause of this phe nom e non, al leles of two dif fer ent
loci which are lo cated in prox im ity can be trans mit ted
to gether. Link age dis equi lib rium be tween X-STR loci
re quires that, as in the case of Y chro mo some mark ers,
ob served haplotype fre quen cies rather than al lele fre -
quen cies are cal cu lated based on ap pro pri ate pop u la -
tion data [7]. It is in ter est ing to note that ob served
haplotypes form ing par tic u lar link age groups usu ally
stay un changed through many gen er a tions and thus
can be treated as sig nif i cant ev i dence of re la tion ship
be tween sub jects [26]. Stan dard equa tions for cal cu la -
tion of se lected sta tis ti cal pa ram e ters for autosomal
mark ers are not ap pli ca ble to X-STR mark ers, mainly
be cause males have only one copy of the X chro mo -
some [25]. Some at tempts have al ready been made to
sim plify in ter pre ta tion of re sults and eval u a tion of ev i -
den tial value in stud ies of STR loci lo cated on chro mo -
some X by ap pli ca tion of equa tions that take into
ac count their in di vid ual fea tures [1, 19, 24]. Sta tis ti cal
cal cu la tions should be car ried out based on a large and
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rep re sen ta tive da ta base of al lele or haplotype fre quen -
cies char ac ter is tic for the stud ied pop u la tion. The grow -
ing in ter est in chro mo some X STR mark ers has mani -
fested it self, for ex am ple, in the de vel op ment of da ta -
bases of al lele or haplotype fre quen cies char ac ter is tic
for par tic u lar loci and pop u la tions [3, 4, 10, 18, 19, 29,
31] and at tempts to ap ply them in lab o ra tory prac tice,
par tic u larly in cases in which a stan dard set of STR
mark ers does not yield an un am big u ous con clu sion.
Cases that are dif fi cult in terms of ge netic anal y sis,
like those lack ing ge netic ma te rial from one of the in -
volved par ties or in volv ing heavily de graded ge netic
ma te rial or very low amounts of tem plate DNA (LCN)
[11, 17] are of ten en coun tered in lab o ra tory prac tice.
It is of ten a chal lenge to gain a pos i tive and un am big u -
ous re sult in such cases. Ge netic iden ti fi ca tion re quires 
both im prove ment of pres ent ge netic sys tems used in
anal y sis of DNA poly mor phism and ap pli ca tion of
new STR mark ers, which now have an im por tant place 
among meth ods uti lized in world lab o ra to ries [6]. 

4. Ex am ples of ap pli ca tion of X chro mo some
mark ers

Chro mo some X STR mark ers may be use ful in
a va ri ety of cases and thus have high po ten tial for ap -
pli ca tion in ge netic anal y ses in the area of DNA poly -
mor phism [25]. They can be ap plied in var i ous dis puted
pa ter nity cases and ex am i na tions of more dis tant kin -
ships [22, 26, 28]. It is worth draw ing at ten tion to
cases in volv ing in com plete ness of ref er ence ma te rial,
where one of the par ties, e.g. the fa ther can not be in -
cluded in the study, and his bi o log i cal par ents or brother
are sub jected to anal y sis as a sub sti tute, or cases car -
ried out with out ref er ence ma te rial from the mother of
the child. In some such cases, a sig nif i cant ad van tage
of X chro mo some mark ers over autosomal mark ers is
no tice able. Since the daugh ter in her its the com plete
X chro mo some haplotype from her fa ther, cases con -
cern ing ex am i na tions of re la tion ships: pu ta tive fa ther –
daugh ter con sti tute a good ex am ple of the use ful ness
of ap pli ca tion of chro mo some X mark ers in fo ren sic
ge netic anal y sis [26]. This is a re sult of a spe cial way
of in her i tance of sex chro mo somes. Ta ble I shows re -
sults ob tained in the Lab o ra tory of Fo ren sic Ge net ics
of the De part ment of Le gal Med i cine in £ódŸ in two
pa ter nity cases. In the first case, con fir ma tion was re -
ported (A) and in the sec ond case (B) ex clu sion was re -
ported based on ex am i na tion of a “stan dard trio”, i.e.
pu ta tive fa ther, child and mother. De tailed anal y sis of
cases re port ing pa ter nity ex clu sion re vealed that such
a con clu sion was based on a min i mum num ber of four

dis cor dant mark ers (on av er age five) be tween de fen -
dant fa ther and pu ta tive daugh ter, most fre quently
in more poly mor phic loci (DXS10134, DXS10074,
DXS10101, DXS10135) char ac ter ized by higher MEC
(mean ex clu sion chance) val ues than “core loci” [10],
and thus more use ful. More over, based on ex am i na tion 
of chro mo some X mark ers, it was pos si ble to di rectly
es tab lish a bi o log i cal re la tion ship be tween two sis ters,
since they had a sin gle chro mo some X haplotype in -
her ited from their com mon bi o log i cal fa ther. The
above ex am ples in di cate that ap pli ca tion of ad di tional
chro mo some X mark ers can be use ful in cases con -
cern ing anal y sis of pu ta tive pa ter nity of a man rel a tive
to a daugh ter. They can be par tic u larly use ful as a set
of ad di tional mark ers to rou tinely an a lyzed autosomal
loci in cases with in com plete ref er ence ma te rial, lack -
ing a sam ple from the bi o log i cal mother. In ter pre ta tion 
of the pre sented case based ex clu sively on ex am i na -
tion of sev eral autosomal STR loci could cause dif fi cul -
ties in terms of low ev i den tial value (e.g. too low value
of pa ter nity in dex PI to meet guide lines of the Com -
mis sion of Fo ren sic Ge net ics of the Pol ish So ci ety of
Le gal Med i cine and Crim i nol ogy, PTMSiK). How -
ever, ad di tional con fir ma tion of pa ter nity based on
X-STR loci anal y sis may im prove the ev i den tial value
of a re port from ge netic ex am i na tions. 

New X-STR mark ers may also be use ful in cases
con cern ing iden ti fi ca tion of hu man bod ies. Iden ti fi ca -
tion of an in di vid ual may be achieved, for ex am ple, by
study ing the bi o log i cal re la tion ship be tween the de -
ceased per son and a pu ta tive child (e.g. daugh ter). Ta -
ble II shows re sults of a case where a match be tween X
chro mo some haplotypes of a man of un known iden tity
and those of his pu ta tive daugh ter was as cer tained.
Ad di tional anal y sis of autosomal mark ers and sub se -
quent sta tis ti cal anal y sis con firmed that re sult. There -
fore, the ev i den tial value of a sci en tific re port based on 
ad di tional anal y sis of X-STR loci will be sig nif i cantly
in creased com pared to ev i den tial value ob tained only
from ex am i na tion of rou tinely an a lyzed autosomal poly -
morphic loci. More over, X-STR mark ers can also be
suc cess fully used in cases con cern ing de ter mi na tion of 
ma ter nity of a given woman in re la tion to a pu ta tive
son, as he in her its a com plete chro mo some X from his
mother.

In some cases ex am i na tion of pu ta tive pa ter nity is
car ried out with out di rect anal y sis of ge netic ma te rial
col lected from a pu ta tive fa ther (who, for ex am ple,
fails to pro vide a ref er ence sam ple or is dead). In such
cases, anal y sis of STR sys tems can in clude the clos est
rel a tives of the de fen dant [9], most fre quently the par -
ents. Based on an X-STR pro file from the mother of
the pu ta tive fa ther, it is pos si ble to con firm or ex clude
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pa ter nity of a child pro vided that the child in ques tion
is a fe male, be cause the fa ther in her its a sin gle X chro -
mo some from his mother, which will be fur ther passed
on to all his daugh ters. Such anal y sis can be valu able
es pe cially when ex am i na tion of autosomal mark ers
does not yield an un am big u ous con clu sion [2]. Anal y -
sis of X-STR mark ers also al lows de ter mi na tion of
a com mon an ces tor of sub jects, even a few gen er a tions 
back. Thus, it is pos si ble, for ex am ple, to par tially re -
con struct the X chro mo some ge no type of the grand -
mother of a child based on the X haplotype of the
fa ther and the X chro mo some pro file of his daugh ter.
In cases where the stud ied males are re lated to the de -
fen dant (pu ta tive fa ther), autosomal mark ers have
a too low MEC value, and in such cases ap pli ca tion of
chro mo some X mark ers may con sti tute a valu able ad -
di tion to autosomal mark ers. In sit u a tions where a fa -
ther and son are in volved in a pa ter nity case, they do
not have any com mon al lele on chro mo some X which
would be iden ti cal by de scent. This means that chro -
mo some X mark ers will be more use ful in such a case
than autosomal STR loci [24]. In dis puted pa ter nity
cases, some times a dis cor dance in sin gle loci be tween
pu ta tive fa ther and a child is ob served and anal y sis of
sev eral dozen autosomal STR mark ers which are rou -
tinely ex am ined in such cases is in con clu sive. Ac cord -
ing to rec om men da tions of the Com mis sion of Foren -

sic Ge net ics of the PTMSiK, a min i mum num ber of
four loci is con clu sive for pa ter nity ex clu sion. A prob -
lem arises when, for ex am ple, only two dis cor dant sys -
tems out of 15 an a lyzed loci are de tected in a case. In
such a sit u a tion, it is dif fi cult to de cide if the de ter -
mined discordances are a re sult of the oc cur rence of
sev eral pa ter nal mu ta tions in ge netic ma te rial of the
child or if it is a case of ex clu sion of pa ter nity and the
true fa ther is an un tested close rel a tive of the pu ta tive
fa ther, e.g. his brother [22]. In such cases, it is rec om -
mended to ex tend the range of an a lyzed autosomal
mark ers in or der to gain an un am big u ous re sult or ap -
ply chro mo some Y mark ers, study ing in her i tance in
the male lin eage. How ever, when the stud ied child is
a fe male, Y-STR mark ers are not ap pli ca ble. Then
X-STR mark ers may be con sid ered as an ef fec tive re -
search tool [10, 25, 26], and ap pli ca tion of an ad di -
tional autosomal mul ti plex STR kit will not be nec -
essary. This can be il lus trated by the ex am ple pre -
sented in Ta ble III con cern ing a dis puted pa ter nity
case in ves ti gated at the Lab o ra tory of Fo ren sic Ge net -
ics of the De part ment of Le gal Med i cine in £ódŸ. In
this case, closely re lated in di vid u als – fa ther and son –
were con sid ered as pu ta tive fa thers of the child. The
per formed ex am i na tions ex cluded the son as the fa ther
of the child in ques tion. 
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TA BLE I. EXAMPLES OF PATERNITY INVESTIGATION CASES USING THE ARGUS X-8 KIT

Non-ex clu sion case

Amel DXS8378 HPRTB DXS7423 DXS7132 DXS10134 DXS10074 DXS10101 DXS10135

Alleged
fa ther

X, Y 10 11 14 14 36 15 29.2 22.1

Child X, X 10 11, 13 14, 16 14, 16 35, 36 15, 16 29.2, 30 19, 22.1

Mother X, X 10 12, 13 16 13, 16 35 8, 16 28.2, 30 19, 20

Ex clu sion case

Amel DXS8378 HPRTB DXS7423 DXS7132 DXS10134 DXS10074 DXS10101 DXS10135

Alleged
fa ther

X, Y 10 12 14 13 35 17 29.2 20.1

Child X, X 10 13 14, 16 13 37, 38 7, 17 31.2, 32 22, 23

Mother X, X 10, 13 13 14, 15 13, 16 34, 37 16, 17 29, 32 19, 23

TA BLE II. EXAMPLE OF CORPSE IDENTIFICATION INVESTIGATION WITH KINSHIP ANALYSIS (ARGUS X-8)

Amel DXS8378 HPRTB DXS7423 DXS7132 DXS10134 DXS10074 DXS10101 DXS10135

Alleged 
fa ther

X, Y 11 21 14 28.2 13 15 15 38

Child X, X 10, 11 21, 24 14 28.2, 33.2 13 8, 15 15 36, 38



5. Sum mary

Poly mor phic STR mark ers lo cated on the hu man X
chro mo some are rel a tively re cent sub jects of more
thor ough stud ies on their prac ti cal ap pli ca tion in fo -
ren sic ge net ics ex am i na tions. The avail able lit er a ture
on this sub ject [8, 14] in di cates that X-STR poly mor -
phic loci may be a valu able ad di tion to rou tinely used
autosomal mark ers or Y-STR loci, par tic u larly in cases 
with in com plete ref er ence ma te rial or in dif fi cult cases 
[16, 19], in clud ing ones in which ge netic ma te rial is
lim ited in amount or prob lem atic as in the case of DNA 
ex tracted from his tor i cal ma te rial which is clas si fied
as LCN [4]. Ex am ples pre sented in the pres ent pa per
rep re sent jus ti fi ca tion of im ple men ta tion of chro mo -
some X STR mark ers into lab o ra tory prac tice, since on 
many oc ca sions they can be valu able for the an a lyzed
case. It is nec es sary to con tinue the launched study on
poly mor phism of loci lo cated on chro mo some X. The
per formed eval u a tions of the use ful ness of the hu man
X-STR mark ers [4, 10, 19] by anal y sis of biostatistical
pa ram e ters (power of dis crim i na tion – PD, mean ex -
clu sion chance – MEC, poly mor phism in for ma tion
con tent – PIC) have con firmed their sig nif i cant in for -
ma tive ness and thus their value in fo ren sic ge net ics
stud ies. The ob tained re sults con firm the sig nif i cant
op por tu ni ties for ap pli ca tion of chro mo some X mark -
ers to gether with other STR loci in many ar eas in fo -
ren sic ge net ics by mak ing in ter pre ta tion of am big u ous
(doubt ful) re sults eas ier and en abling their more ac cu -
rate anal y sis. 
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1. Cha rakt ery sty ka chro mos omu X

Mor fol ogi cznie zró ¿ni cow ane chro mos omy p³ci ssa-
 ków – X i Y – wy ew olu owa³y ok. 310–170 mi li onów lat
temu [5, 20] z pary ho mom orfo tyc znych au tos omów.
Tezê tê mo¿e po twi erdz aæ ist niej¹ca ho mol ogia po miê -
dzy X a Y m.in. w dw óch re gion ach PAR le¿¹cych na
 koñ cach kr ótki ch i d³ugich ra mion ch romosomów p³ci,
od pow iednio oznac zony ch jako PAR1 oraz PAR2 (pseu -
doaut oso mal ny re gion 1 i 2) [12, 20] oraz ob ecnoœæ ni e -
któr ych ws pólnych dla ch romosomów p³ci ge nów [30].
Ho mol ogia w re gion ie PAR1 [33] za wier aj¹cym 24 geny, 
a wy stêp uj¹ca po miêd zy chro mos oma mi X i Y, jest zwi¹ - 
zana z ob lig ato ryjn¹ re komb ina cj¹ po miêd zy nimi za cho -
dz¹c¹ pod czas me jozy wy³¹cznie w komórkach mêskich.
Geny w re gion ie PAR1 wy stêp uj¹ w dw óch ko piach na
obu chro mos oma ch i nie s¹ wy cis zane w pro ces ie in akt y -
wa cji chro mos omu X [20]. Przyj muje siê, ¿e pierw szym
kro kiem w ewol ucji chro mos omów p³ci by³o zr ó¿n ico -
wan ie siê na pro toc hromo som ie Y genu SRY i ogran icz e -
nie re komb ina cji w tym re gion ie z jego od pow iedni kiem
obecn ym na pro toc hromo som ie X [30]. W odr ó¿n ieniu
od chro mos omu X, chro mos om Y utraci³ w toku ewol ucji 
prawie wszystkie cechy autosomalnego przodka, w³¹ cza - 
j¹c w to wiêkszoœæ genów kiedyœ wspólnych dla obu
chromosomów.

Obec noœæ tyl ko jed nej ko pii chro mos omu X w mêsk ich
komó rkach wy kszta³ci³a po trzebê po wstan ia me chani -
zmów wy równuj¹cych po ziom eks pres ji chro mos omu X
wyst êpuj¹cego w ¿eñs kich komó rka ch a¿ w dwóch ko -
piach [5]. W ¿e ñskich ko mórkach ss aków g³ówn¹ kon -
sek wencj¹ utraty genów wspól nych dla chrom osomów X
i Y by³o wy kszta³ce nie siê pro cesu in akt ywa cji   chromo-
 so mu X, co wed³ug hi pot ezy za prop ono wan ej przez Lyon,
ma prowadziæ do wyrównania po ziomu eks pres ji gen ów
spr zê¿o nych z chro mos omem X pomi êdzy p³cia mi [16].
Ludz ki chro mos om X ma d³ugoœæ ok. 155 mili onów par
za sad [30], a eks ony 1098 gen ów sta nowi¹ za led wie
1,7% ca³ej se kwenc ji chro mos omu X. W zwi¹zku z tym
na pod staw ie d³ugo œci loci ge now ych chro mos omu X
oszac owa no, ¿e w su mie tyl ko 33% se kwenc ji ulega  tran- 
s kryp cji [20].

Zna nych jest wie le cho rób, któ re s¹ œci œle zwi¹zane ze 
spo sob em dzie dzic zenia chro mos omu X. Nale ¿y w tym
miej scu wspo mnieæ o re ces ywny ch za bur zeni ach  niero -
zer walnie zwi¹za nych z p³ci¹, jak np. he mof ilia czy dal -
ton izm [24] ujawn iaj¹cych siê g³ównie u mê¿cz yzn, gdy¿ 
dzie dzicz¹c po mat ce chro mos om X ze zmie nion ym (wa -
dliw ym) al lel em od pow iadaj¹cym za dan¹ ce chê, nie
maj¹ mo ¿li woœci un ikn iêcia wyst¹pie nia tej ce chy z po -
wodu bra ku „zdro wego” od pow iedni ka na chro mos o -

mie Y odzied zicz onym po ojcu. Ko bieta dzie dzic zy chro - 
mo som X od mat ki i od ojca, cze go efekt em jest wystê -
powanie dwóch chrom osomów X w komór kach u ko biet.
Mê ¿czyzna po siada tyl ko je den chro mos om X – po cho -
dz¹cy od mat ki, na tom iast po ojcu dzie dzic zy  chromo -
som Y. Poni ewa¿ ko biety po siad aj¹ dwa chro mos omy X,
mo¿l iwa jest re komb ina cja pomiêdzy nimi, a tylko
2/3 chro mos omów X ma mo¿liwoœæ rekombinacji w  ka¿ -
dym pokoleniu [21]. 

Chro mos om X po siada ce chy, ja kie po win ien mieæ
mar ker, któ ry móg³by byæ sto sow any w ba dan iach z za -
kresu ge net yki po pul acy jnej czy fi log ene tycznych [21].
Do cech tych na le¿y za lic zyæ m.in. ³at woœæ  bezpoœred -
niego ok reœ len ia ha plot ypu u mê ¿czy zn (jed na ko pia),
po siad anie ni ¿szy ch wa rtoœ ci wspó³cz ynni ków  rekom bi -
na cji oraz mu tac ji, a ta k¿e szyb szy dryf ge net yczny ze
wz glê du na mniejsz¹ efekt ywn¹ wielk oœæ po pul acji [13].

2. Se kwenc je mi kros ate lit arne w ge net yce
s¹dowej

Anal iza po lim orfi zmu mi kros ate lit arn ych loci g³ów -
nie o czte ron ukl eoty dowej struk tur ze powtó rzeñ sta nowi
obecn ie pod staw owe nar zêdz ie ba dawc ze sto sow ane w ge -
ne tyce s¹do wej [6]. Loci za wier aj¹ce kr ótkie powtórze -
nia tan dem owe (STR) wys têp uj¹ce zar ówno w obr êbie
chr omo som ów au tos oma lnych, jak i ch rom oso mów p³ci
cz³owieka – X i Y. Sta nowi¹ one tym sa mym  przed-
 miot badañ nad ich zmien noœci¹ przy wy kor zyst aniu
prze de wszyst kim anal izy typu mu lip lex-PCR  prowa -
dzonej za po moc¹ go tow ych ze sta wów do stê pnych
w han dlu [11]. Ze staw au tos oma lnych loci STR, do brze
po znan ych  i  szczegó³owo opis any ch m.in. pod k¹tem ich
za stos owa nia w prak tyce ba dawc zej w licz nych pu blik a -
cj ach [9, 23], w ty pow ym za kres ie od 10 (SGM+™) do
15 (Ident ifi ler™, Po werP lex16®), sta nowi dziœ pod sta wê
wy kon ywa nych eks pert yz w la bor ato ria ch s¹do wych.
W bar dziej skom plik owa nych spra wach, do roz strzyg -
niêcia któr ych pod staw owy pa nel loci STR nie  wystar -
cza, mo ¿na wykorz ystaæ mar kery mi kros ate lit arne zlo -
ka liz owa ne na chro mos oma ch X oraz Y. O ile loci typu
Y-STR [11] (m.in. Yfil er™) znaj duj¹ siê ju¿ w ka non ie
ru tyn owo  stosowa nych ma rke rów w kil ku anal iza ch s¹-
 dowo-le kars kich (ident yfi kac ja spraw cy gwa³tu, ustal a -
nie pokre wie ñstwa w li nii mê skiej), w kt órych zo sta³a po -
twierd zona ich pr zydatn oœæ, to za stos owa nie ma rker ów
X-STR do piero za czyna byæ po strzeg ane jako nowy spo -
sób na ro z strzy gni êcie ni ektóry ch ty pów spraw.
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3. Gru py spr zê¿eñ mar kerów X-STR

W obr êbie chro mos omu X wyod rêb nio no 26 tró jnu -
kle otydowych oraz 90 czte ron ukl eoty dowy ch se kwenc ji
po wtórz onych wy kaz uj¹cych po lim orfi zm [25], z cze go
tyl ko ok. 39 jest obecn ie u¿ywa nych w ba dan iach z za -
kresu ge net yki s¹dowo-le kars kiej [14]. Ze wz glêdu na
ro¿n¹ li czbê ch romo somów X w ko mórk ach mê skich
i ¿eñ ski ch przyj muje siê, ¿e ogólne tem po wys têpowania
mu tac ji w ob rêb ie se kwenc ji po wtórz onych chro mos omu 
X jest nie co ni¿ sze ni¿ dla mar kerów au tos oma lnych [21,
24], co z ko lei wp³ywa na mniejsz¹ ró¿norodnoœæ  ge ne -
tyczn¹ chromosomu X [21].

Ba dan ia nad zm ien noœci¹ loci STR chro mos omu X
z pe wno œci¹ u³atwi³o oprac owa nie przez firmê Bio type
AG ko merc yjne go ze stawu Men type Ar gus X-8  zapew -
niaj¹cego jed noc zesn¹ ana lizê oœm iu mar ker ów X-STR,
w tym czte rech „loci rdze nia” oraz lo cus amel oge niny
(HUMAMEL) [15]. W ze staw ie Ar gus X-8 osiem ma r -
ker ów typu X-STR zo sta³o za kwal ifi kow any ch do wy -
ró¿n ion ych ze wz glêdu na swoj¹ po zycjê na  chro mo so-
mie X czte rech grup sprz ê¿eñ (ang. lin kage gro up):
1. DXS10135-DXS8378, 2. DXS7132-DXS10074,
3. HPRTB-DXS10101, 4. DXS10134-DXS7423 [25]. 

W zwi¹zku z lo kal iza cj¹ ma rke rów chro mos omu X
na tym sa mym chro mos omie, loci X-STR nara ¿one s¹ na
wyst êpo wan ia pomi êdzy nimi tzw. nier ówn owa gi sprzê -
¿eñ (LD, ang. lin kage di sequi libr ium). Ter min ten od nosi
siê do za le¿ noœci, jaka mo¿e wy stê powaæ po miê dzy loci
po³o¿ ony mi doœæ bli sko sie bie w obr êbie tego sa mego
chro mos omu. W ten spos ób al lele na le¿¹ce do  dwóch
 ró¿ nych, lecz po³o¿ ony ch w swo im nie dal ekim s¹siedz -
twie loci, mog¹ byæ prze kaz ywa ne ra zem.  Istnie nie  mo¿ -
li wej ni erównowagi sp rzê¿eñ po miêdzy loci X-STR bê dzie
wy muszaæ sp osób ob lic zania cz êst oœci ob serw owa nych
ha plot ypów na pod staw ie od pow iedni ch da nych po pul a -
cy jnych, jak to ma miej sce np. w przy padku mark erów
chro mos omu Y, a nie na pod staw ie czê stoœ ci pos zcze -
gólnych al leli [7]. Co cie kawe, ob ser wowane ha plot ypy
z po szc zeg ólny ch grup sp rzê¿ eñ za zwy c zaj po zos taj¹
nie zmienne przez wie le pok oleñ, a wiêc mog¹ sta nowiæ
znacz¹cy dowód œwiadcz¹cy o  wzajem nym po kre wie ñ -
stw ie ba dan ych osób [26]. Dla ma rke rów X-STR nie
maj¹ za stos owa nia stan dard owe wzo ry do obl iczeñ wy -
bran ych pa rame trów sta tys tyczny ch wy pro w adz one dla
ma rker ów au tos oma lnych, co jest zwi¹zane m.in. z po -
siad ani em przez mê¿czyzn tyl ko jed nej ko pii chro mos o -
mu X [25]. Podj ête ju¿ jed nak zo sta³y pr óby u³atwien ia
in terp reta cji uzys kiwa nych wyni ków i oceny wart oœci
do wod owej ba dañ loci STR chro mos omu X po przez za -
stos owa nie wz orów uw zglê dni aj¹cych ich sp e cyf ikê [1,
19, 24]. Ob lic zenia sta tys tyczne nal e¿y prze pr owad zaæ
tyl ko w oparc iu o du¿¹, re prez enta tywn¹ bazê da nych
 czêstoœci al leli lub ha plo typów wy stê puj¹cych w ba dan ej
po pul acji.

Za int ere sow anie mar ker ami ge net yczny mi STR chro -
mos omu X prze jaw ia siê m.in. two rzen iem baz da nych
cz êstoœci wy stêpowania al leli na le¿¹cych do po szc ze -
gólnych loci lub ha plo typów dla da nych po pul acji [3, 4,
10, 18, 19, 29, 31], ale i prób¹ wd ra¿ ania ich w pr akt ykê
la bor ato ryjn¹, sz cze gól nie w spra wach, w któr ych sto -
sow any ru tyn owo za kres ma rkerów STR nie daje  jedno -
znacznego rozstrzygniêcia.

Trud ne pod wzgl êdem anal izy ge net ycznej spra wy,
ta kie jak te, w kt órych nie ma ma ter ia³u ge net yczne go po -
chodz¹cego od jed nej ze stron lub ob serw owa na jest de -
grad acja DNA albo te¿ il oœæ ma trycy jest bar dzo ma³a
(LCN) [11, 17], s¹ nie jedn okr otnie spo tyk ane w prak tyce
la bor ato ryj nej. Sta nowi¹ one wy zwan ie do uzys kania po -
zyt ywne go i jed noz naczne go wy niku anal izy. Anal iza
ge net yczna wy maga wiêc za rów no udos kona lan ia  obec -
nie u¿ywa nych syste mów anal izy po lim orfi zmu DNA,
jak i wd ra¿ ania no wych ma rkerów typu STR, kt óre zaj -
muj¹ jak dot¹d czo³owe miej sce wœród sto sow any ch me -
tod w la bor ato ria ch na œw iec ie [6].

4. Przyk³ady za stos owa nia ma rker ów
chro mos omu X

Mar kery STR chro mos omu X po siad aj¹ sze rok ie za -
stos owa nie ze wz glêdu na swój du¿y po tenc ja³ po mocny
w wy kon ywa nych ba dan iach ge net yczny ch z za kresu
anal izy po lim orfi zmu DNA [25]. Mog¹ byæ one wy kor zy -
sty wane do ustal ania spor nego oj cos twa czy ba dan ia dal -
szego pok rewi eñstwa [22, 26, 28]. War to tu zwr óciæ
uwa gê na spra wy „nie pe³ne”, a wiêc ta kie, w kt órych jed -
na ze stron, np. oj ciec, nie mo¿e byæ pod dana ba dan iu,
a w za stê pstwie ba dani s¹ jego bio log iczni ro dzice lub
brat, b¹dŸ te¿ ba dan ia od byw aj¹ce siê bez udzia³u mat ki
dziec ka.

W ba dan iach ni ekt órych spraw „nie pe³nych” zauw a -
¿a l na jest znacz¹ca prze waga mark erów X nad  autoso -
mal nymi. Spra wy z udzia³em pary do mniem any oj ciec-
có rka sta nowi¹ do bry przyk³ad za stos owa nia ma rker ów
chro mos omu X w anal izie ge net ycznej, gdy¿ có rka dzie -
dzic zy ca³y ha plot yp X ojca [26]. Jest to sku tek sz cze -
gólnego spo sobu dzie dzic zenia chro moso mów p³ci.
W ta beli I przed staw iono wy niki otrzym ane w Pra cowni
Ge net yki S¹do wej ZMS w £odzi w dw óch spra wach
o ustal enie oj cos twa – po twierd zeni owej (A) oraz wy -
kluc zeni owej (B) z udzia³em „stan dard owej trój ki” ba -
dan ych (do mniem any oj ciec, dziec ko i mat ka dziec ka).
W prze anal izo wan ych spra wach wy kluc zaj¹cych  ojco -
stwo zaw sze ob serw owa no mi nim um czte ry ni ezg od -
noœci (œred nio piêæ) pomi êdzy po zwan ym mê ¿czy zn¹
a do mniem an¹ córk¹, sz czegó lnie w ob rêbie bar dziej po -
lim orfi cznych loci (DXS10134, DXS10074, DXS10101,
DXS10135) cha rakt ery zuj¹cych siê wy¿ szymi  wartoœ -
ciami MEC (œre dnia szan sa wy kluc zenia) ni¿ „loci rdze -
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nia” [10], a przez to bar dziej przy datn ymi. Po nadto,
w oparc iu o ba dan ie ma rke rów chro mos omu X, u dwóch
siós tr mo¿na by³o bezp oœr edn io usta liæ ist niej¹ce pokre -
wieñstwo pom iêdzy nimi, gdy¿ jeœ li po chodz¹ one od
 wspólnego ojca, to po siad aj¹ taki sam ha plot yp X  odzie -
dziczony w³aœnie po nim. Za tem przy datne dla spra wy
ustal enia spor nego oj cos twa mê ¿cz yzny wz glê dem có rki
mo¿e ok azaæ siê wy kor zyst anie do datk owy ch ma rker ów
chro mos omu X obok ru tyn owo sto sow ane go ze stawu
loci au tos oma lnych, sz cze gól nie gdy jest to spra wa „nie -
pe³na”, a bio log iczna mat ka dziec ka nie mo¿e byæ pod -
dana ba dan iu. Anal iza przy toc zone go przyk³adu spra wy
wy kon anej wy³¹cznie w oparc iu o ze staw kil kun astu au -
tos oma lnych loci STR mo¿e byæ trud na i skut kowaæ
nisk¹ wart oœci¹ do wod ow¹ opin ii (np. zbyt ma³¹ warto œ -
ci¹ szan sy oj cos twa PI, od bieg aj¹c¹ od wy tyczn ych Ko -
mis ji Ge net yki S¹do wej Pol skiego To war zyst wa Medy -
cyny S¹do wej i Kryminologii). Natomiast poprzez uzys -
kanie dodatkowego potwierdzenia ojcostwa w za kre s ie
loci X-STR wartoœæ dowodowa wydawanej opinii mo¿e
wzrosn¹æ.

Nowe mar kery X-STR mog¹ tak ¿e mieæ za stos owa -
nie w przy padk ach spraw zle can ych przez or gany œc iga -
nia, a do tycz¹cych ident yfi kac ji zw³ok nie znan ych osób
lub szcz¹tków ludz kich. Ustal enia to¿sa moœ ci osoby
o nie znan ych per son ali ach mo¿ na dok onaæ np. po przez
ba dan ia po kre wieñstwa po miê dzy de nat em a  domnie -
manym dziec kiem (np. córk¹). W ta beli II za prez ento -
wano wy niki kon kretn ej spra wy, w któr ej wy kaz ana zo -
sta³a zg odn oœæ ha plot ypu X zmar³ego nie znan ego mê¿ -
czyz ny z pro fil em chro mos omu X ba dan ej ko biety (do -
mniem anej có rki). Do datk owo prze prow adz ona anal iza
mark erów au tos oma lnych wraz z anal iz¹ sta tys tyczn¹
rów nie¿ po twierd zi³a ten wy nik. W zwi¹zku z tym wa r -
toœæ do wod owa opin ii w kwe stii spor nego oj cos twa wy -
kon ana z wy kor zyst aniem do datk owej anal izy mark erów
X-STR obok ru tyn owo sto sow anej anal izy po lim orfi zmu
au tos oma lnych loci bê dzie znacz nie wy¿sza ni¿ w przy -
padku anal ogi cznej opin ii opart ej wy³¹cznie o au tos omy.
Po nadto mar kery X-STR mog¹ byæ tak ¿e z po wod zeni em 
wy kor zyst ane w przy padku ustal ania macie rzy ñstwa da -
nej ko biety wz glêd em jej do mniem ane go syna, gdy¿ odzie -
dzi czy on po mat ce kom pletny chro mos om X. 

Zda rza siê, ¿e ustal anie spor nego oj cos twa od bywa
siê bez be zpo œredniego ba dan ia ma ter ia³u ge net yczne go
po bran ego od do mniem ane go ojca (kt óry np. uchyla siê
od sta wienn ictwa lub nie ¿yje). Wów czas anal iza  poli -
morfizmu STR bêdz ie mog³a zost aæ prze prow adz ona
w oparc iu o ma ter ia³ DNA po brany od na jbli ¿szych
krew nych po zwan ego mê ¿czy zny [9], na jczê œci ej od  ro -
dzic ów. Na pod staw ie pro filu X mat ki ze stro ny ojca
mo¿na wykl uczyæ lub potw ierdziæ oj cos two wz glê dem
dziec ka pod wa runk iem, ¿e jest nim dziew czynka, gdy¿
oj ciec otrzyma od swo jej mat ki je den chro mos om X,
który z ko lei zo stan ie odzied zicz ony przez wszyst kie

jego córki. Wy kon anie ta kiej anal izy jest bar dzo cen ne dla
spra wy zw³asz cza wte dy, gdy mar kery au tos oma lne nie
daj¹ jed noz naczne go roz str zygniê cia [2]. Anal iza mar -
kerów X-STR po zwala ta k¿e na ustal enie wspól nego
przod ka ba dan ych osób na wet kil ka pok oleñ wstecz. Jest
za tem mo ¿liwe np. cz êœciowe od twor zenie ge not ypu
chro mosomu X bab ki dziec ka w oparc iu o ha plot yp X
ojca oraz o pro fil chro mos omu X jego córki.

W spra wach, w któr ych ba dani mê ¿cz yŸni s¹ spo -
krewn ieni z po zwan ym mê ¿czy zn¹ (do mniem anym oj -
cem), mar kery au tos oma lne po siad aj¹ zbyt nisk¹ wa rtoœæ
MEC i w ta kich  przypad kach za stos owa nie ma rker ów
chro mos omu X mo¿e  sta nowiæ cen ne uzupe³nie nie dla
aut osomów. Gdy po zwani o oj cos two mê ¿cz yŸni to oj -
ciec i syn, nie bêd¹ oni po siadaæ ¿a dnego ws pólnego al -
lela z chro mos omu X  iden tycznego z po chod zenia (ibd –
ang. ident ical by de scent). Taka sy tua cja wska zuje na to,
¿e mar kery X bêd¹ bar dziej przy datne dla spra wy ni¿ au -
tos oma lne loci typu STR [26]. 

W przy padku ustal ania spor nego oj cos twa mo¿e zd a -
rz yæ siê cza sem wys têpowanie po jed yncz ych  niezgod -
noœ ci w loci po miê dzy mi êdzy do mniem anym oj cem
i dziec kiem, a ze staw kil kun astu au tos oma lnych ma rke -
rów STR sto sow any ch w ru tyn owej pra cy la bor ato ryj nej
nie da jed noz naczne go roz str zygniê cia co do wy niku
 badania. Wed³ug za lec eñ Ko mis ji Ge net yki S¹do wej
PTM SiK wyst¹pie nie mi nim um czte rech niez godnoœci
pomi êdzy do mniem anym oj cem a dziec kiem de cyd uje
o wy kluc zeniu jego oj cos twa. Ale co zr obiæ, je œli ist niej¹
np. tyl ko dwie nie zgodnoœci na 15 anal izo wan ych loci?
Wyst êpu je wówc zas trud noœæ w stwier dzen iu, czy ujaw -
n ione niezg odno œci s¹ wy nik iem wyst¹pie nia np. kil ku
mu tac ji odoj cows kich w ma ter iale ge net ycznym dziec ka, 
czy te¿ mamy do czy nien ia z wy kluc zeni em oj cos twa ba -
dan ego w spra wie mê¿c zyzny wzgl êdem dziec ka, a praw -
dziw ym oj cem jest nie bad any bli ski krew ny do mnie -
ma nego ojca, np. brat [22]. W ta kich sy tua cjach prak tyka
la bor ato ryj na ka¿e ro zsz erz yæ za kres ba dan ia o ko lejne
mar kery au tos oma lne, by uz ysk aæ jed noz naczny wy nik
lub wy korzystaæ mar kery chro mos omu Y, spraw dzaj¹c
dzie dzic zenie w mêsk iej li nii ro dow ej. Jed nak w sy tua cji, 
gdy pod daw ane ba dan iu dziec ko to dziew czynka, mar -
kery Y-STR nie bêd¹ po mocne. W ta kiej sy tua cji mar -
kery typu X-STR mog¹ oka zaæ siê do brym na rzêdziem
ba dawc zym [10, 25, 26], a u¿ ywan ie ko lejn ego  multi -
pleksowego ze stawu do am plif ika cji au tos oma lnych loci
STR nie bê dzie ko nieczne. Ilus tracj¹ tego przyk³adu s¹
za prez ento wane w ta beli III dane otrzym ane w jed nej ze
spraw o ustal enie oj cos twa wy kon anej w Pra cowni Ge -
net yki S¹dowej ZMS w £odzi, w której brali udzia³
blisko spokrewnieni ze sob¹ mê¿czyŸni – ojciec i syn
jako domniemani ojcowie badanego dziecka.  Przepro -
wadzone badania wykluczy³y syna jako ojca badanego
dziecka.
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5. Pod sum owa nie

Po lim orfi czne mar kery STR zlo kal izo wane w obr êbie 
chro mos omu X cz³owieka sto sunk owo od nie dawna s¹
obiekt em wzmo¿o nych badañ pod k¹tem ich  praktycz -
nego wy kor zyst ania w sze roko poj êty ch anal iza ch w ge -
net yce s¹do wej. Do stêpna li ter atu ra na ten te mat [8, 14]
œw iadczy o tym, ¿e po lim orfi czne loci typu X-STR mog¹
st ano wiæ cen ne uzupe³nie nie dla ru tyn owo sto sow any ch
mar ker ów typu au tos oma lnego czy loci Y-STR, sz cze -
gól nie w spra wach „nie pe³nych” b¹dŸ trud nych [16, 19],
tak¿e wte dy, gdy ma ter ia³ ge net yczny jest ogran icz ony
iloœc iowo lub jest trud ny do anal izy, jak to ma miej sce
w przy padku DNA wy izol owa nego z ma ter ia³u  histo -
rycz nego czy o ce chach LCN [4].

Przed staw ione w ni niejs zej pra cy przyk³ady spraw
uzas adni aj¹ wdra ¿anie mark erów STR chro mos omu X
do prak tyki la bor ato ryj nej, co mo¿e ok azaæ siê nie jedn o -
kr otnie cen ne dla anal izo wan ej spra wy. Ko nieczne jest
kon tyn uow anie roz poc zêt ych bad añ nad po lim orfi zmem
loci STR chro mos omu X, a do kon ana w ró ¿ny ch pra cach
[4, 10, 19] ocena przy datnoœci mark erów X-STR po przez 
an alizê ob lic zony ch dla nich pa ram etrów bio stat yst ycz -
nych (si³a dys krym ina cji – PD, œre dnia szan sa  wyklu -
czenia – MEC, za wart oœæ in form acji o po lim orfi zmie –
PIC) po zwala na sto sow anie ich w ba dan iach z za kresu
ge net yki s¹do wej, po twierd zaj¹c tym sa mym znaczn¹
informatywnoœæ po lim orfi cznych loci typu STR chro -
mos omu X cz³owieka.

Uzys kane wy niki wska zuj¹ na du¿e mo¿l iwoœci za -
stos owa nia ma rker ów chro mos omu X wspó lnie z in nymi
loci STR na ró ¿ny ch p³asz czyz nach bad añ z za kresu ge -
net yki s¹do wej, u³atwiaj¹c interpretacjê w¹tpli wych wy -
ni ków oraz po zwal aj¹c na ich jesz cze dok³adniejsz¹
ana l izê.
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