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1. Wprowadzenie

Genetyka, podobnie jak genealogia, zajmuje sie¢ badaniem pokrewienistwa,
cho¢ pokrewienistwo to postrzegane jest w przypadku genetyki bardzo szeroko,
jako zwiazki pomiedzy wszystkimi organizmami Zzywymi zamieszkujacymi Ziemie.
Wspélczesna genetyka, opierajaca sie na teorii ewolucji, wykorzystujaca osiagniecia
biologii molekularnej i zaawansowane metody analityczne, pozwala na analize po-
dobienistw pomiedzy organizmami na poziomie czgsteczek chemicznych tworzacych
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zywe komorki, takich jak biatka i, przede wszystkim, material genetyczny. Kwas de-
oksyrybonukleinowy, tworzacy material genetyczny cztowieka, znany powszechnie
jako DNA, jest nosnikiem informacji niezbednej komérkom do zycia i choéby z tego
powodu musi by¢ przekazywany z pokolenia na pokolenie. Przekazywana w ten
sposob informacja zawarta w DNA moze by¢ z kolei Zrédtem wiedzy o pokrewieni-
stwie miedzy ludZmi i innymi organizmami.

Przedmiotem badar genealogii jest wycinek Swiata zywego, jakim sa popula-
cje ludzkie, a w zasadzie badanie zwigzkéw pomiedzy poszczegélnymi osobnikami
oraz zwiazkéw w obrebie rodzin tworzacych te populacje. Klasyczne zZrédia infor-
macji wykorzystywane w badaniach genealogicznych to przede wszystkim doku-
mentacja urodzenn i malzenstw (ksiegi metrykalne), ale takze przekazy, takie jak
pamietniki, ,legendy rodzinne” i inne formy opisu historii rodzinnej.

Skoro badanie pokrewieristwa stanowi wspélny mianownik poszukiwan za-
rowno w genealogii, jak i w genetyce, warto zastanowi¢ sig, czy metody stosowane
w jednej z tych galezi wiedzy moga by¢ przydatne w drugiej. Niniejszy artykut ma
na celu przyblizenie podstawowej wiedzy o dziedziczeniu materiatu genetycznego
oraz dostepnych mozliwosciach wykorzystania tej wiedzy dla potrzeb badan po-
krewienistwa biologicznego. Chcialbym réwniez przedstawic¢ na kilku przyktadach,
w jaki spos6b mozna praktycznie wykorzysta¢ metody biologii molekularnej do roz-
wigzywania konkretnych probleméw z zakresu genealogii.

Zdajac sobie sprawe z dos¢ hermetycznej natury jezyka wspoétczesnej biologii
molekularnej, staratem sie postugiwaé w niniejszym opracowaniu mozliwie potocz-
nym jezykiem oraz objasnia¢ kazdy termin pochodzacy z dziedziny genetyki. Dla
wygody Czytelnikéw na koncu artykutu zalaczylem réwniez kroétki stownik termi-
néw uzywanych w tekscie, ktéry - mam nadzieje¢ - pomoze w pelnym zrozumieniu
treSci zawartej w niniejszym opracowaniu.

2. Informacja genetyczna i jej dziedziczenie

Celem niniejszego rozdziatu jest zapoznanie Czytelnikéw z podstawowymi
informacjami o budowie i dziedziczeniu ludzkiego DNA. Staratem sie ograniczy¢
prezentowane tu informacje do zakresu koniecznego dla zrozumienia praktycznych
aspektéw wykorzystania analiz DNA dla potrzeb badania pokrewienstwa, stad Czy-
telnicy dobrze zorientowani w podstawach genetyki z pewnoscia dostrzega pewne
uproszczenia i skroty myslowe. W mojej ocenie informacje zawarte w tym rozdzia-
le stanowia niezbedne minimum dla kazdego, kto chciatby zrozumie¢ istote pokre-
wienstwa genetycznego i jej powigzanie z r6znymi stopniami pokrewienistwa i po-
winowactwa wykorzystywanymi powszechnie w genealogii.

Informacja genetyczna zawarta w komorkach zywych organizméw dzielona
jest zwyczajowo na jednostki zwane genomami. Pojedynczy genom mozna sobie
wyobrazié jako zestaw wszystkich czasteczek DNA koniecznych do uzyskania pet-
nego zbioru genéw danego organizmu. Genom jest w swej istocie sposobem zapisu
informacji niezbednej do funkcjonowania zywej komérki. Z punktu widzenia gene-
alogii genom mozna okresli¢ jako jednostke dziedziczenia zawierajaca praktycznie
wszystkie informacje biologiczne, jakie rodzic przekazuje swojemu dziecku.

204



Genealogia i genetyka - wspdlny przedmiot badan, r6zne perspektywy

Aby zrozumieé istote dziedziczenia informacji genetycznej i mozliwosci, jakie
otwieraja przed genealogia techniki biologii molekularnej stosowane w badaniach
pokrewienistwa, konieczne jest poznanie podstaw funkcjonowania i budowy geno-
mu oraz mechanizméw rzadzacych jego przekazywaniem z pokolenia na pokolenie.
Poszczegodlne poziomy konstrukeji genomu mozna sprébowacé opisa¢ uciekajgc sie
do analogii, poréwnujac zbiér informacji zwany genomem do innego rodzaju zbioru
informacji, biblioteki peinej ksigzek. Powszechnie wiadomo, ze no$nikiem informacji
genetycznej jest DNA. Czasteczka ta przyjmuje fizycznie postaé nici zlozonej z po-
taczonych ze soba, jedna za druga, mniejszych czasteczek, zwanych nukleotydami.
W jaki sposoéb tak zbudowana czasteczka chemiczna moze kodowaé¢ informacje?
Schemat opisujacy istote tego zjawiska przedstawitem na Rycinie 1, a ponizej znaj-
duje sie objasnienie zawartych tam danych.

Wyobrazmy sobie, ze informacja o budowie i funkcjonowaniu naszych ko-
morek i calych organizméw zapisana jest w postaci tekstu. Analogia ta jest blizsza
rzeczywistosci, niz mogloby sie zdawaé, gdyz ni¢ DNA to w praktyce nic innego jak
cigg znakéw tworzacych ,stowa” i ,zdania” niosace informacje. Zapis informacji ge-
netycznej uderzajaco przypomina stworzony przez ludzi sposéb zapisu z wykorzy-
staniem alfabetu, z ta jedynie r6znica, ze ,alfabet” genetyczny zawiera tylko 4 litery,
oznaczane umownie A, C, Gi T od pierwszych liter nazw zwigzkéw chemicznych
(nukleotydéw) tworzacych zapis genetyczny. Tak bowiem, jak w tekstach tworzo-
nych przez ludzi informacja jest zapisywana przez postawienie w odpowiedniej
kolejnoséci znakéw na papierze, tak informacja genetyczna zapisana jest jako ciag
kolejnych czasteczek chemicznych, ktérych kolejnos¢ w nici DNA okresla tres¢ za-
wartej w tej nici informagji. , Litery” genetycznego alfabetu sktadaja sie na ,stowa”,
ktére rowniez mozna poréwnac do stéw skladanych z liter, przy czym w ,jezyku”
komorki stowa te maja zawsze dokladnie 3 litery i nazywane sg kodonami. To ogra-
niczenie wynika z mechanizméw molekularnych wykorzystywanych przy odczycie
informacji genetycznej, ktére to mechanizmy potrafia poprawnie odczytywac jedy-
nie stowa trzyliterowe.

~Jezyk” zapisu genetycznego posiada zatem swoj alfabet, swoje stowa, a tak-
ze swoja specyficzng gramatyke, pozwalajaca na budowanie ,zdar”. W jezyku in-
formacji genetycznej ,, zdaniem” mozemy nazwacé ciagg kodonéw rozpoczynajacy sie
od okreslonej sekwengji liter - czastek chemicznych budujacych DNA - i koricza-
cy sie swego rodzaju znakiem interpunkcyjnym, tréjliterowa sekwencjg okreslang
jako kodon STOP i pelnigca role analogiczna do kropki stawianej na koricu zdania.
»Zdanie” zapisane w jezyku informacji genetycznej to nic innego jak gen, czyli infor-
magcja o strukturze jednego z tysiecy bialek kodowanych przez genom. Nalezy bo-
wiem pamietad, ze istota informacji genetycznej jest przechowywanie w czasteczce
DNA zapisu struktury wszystkich bialek produkowanych w komoérce i czastek RNA
wspomagajacych te biatka w ich funkcjach.

Wiedzac jak powstaje zapis genu i jaka jest jego funkcja, wyobrazmy sobie
teraz tysigce genéw w postaci nici DNA polaczonych ze sobg, jedna za druga w taki
sposob, ze tworza jedna, bardzo dluga ni¢. Taka pojedyncza ni¢ DNA zawieraja-
ca liczne geny nazywana jest chromosomem. Pozostajac przy analogii z jezykiem
pisanym, jesli pojedynczy gen jest ,zdaniem”, to pojedynczy chromosom mozemy
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wyobrazi¢ sobie jako ksiege wypelniong wieloma zdaniami. Kontynuujac ten tok
rozumowania, zbiér chromosomoéw (,ksiag”) zawierajacych tacznie kompletng in-
formacje o wszystkich biatkach danego organizmu potrzebnych do prawidlowe-
go funkcjonowania jego komoérek nazywamy genomem. Zgodnie z prezentowa-
na analogia, genom mozemy nazwac swego rodzaju ,bibliotekg”. Komplet ksiag
(czyli chromosomoéw) jest zlokalizowany w jadrze kazdej komorki ciata (Rycina 1).
W przypadku genomu cztowieka na kompletng informacje genetyczna sktadaja sie
nici DNA tworzace 22 chromosomy niepiciowe, dwa chromosomy plciowe ozna-
czane konwencjonalnie jako X 1Y oraz osobliwa czasteczka DNA wystepujaca poza
jadrem komoérkowym, nazywana DNA mitochondrialnym (mtDNA). Tej ostatniej
czasteczce, jak réwniez chromosomowi Y, po$wiece jeszcze odrebne akapity niniej-
szego opracowania, ze wzgledu na ich ogromne znaczenie dla badania pokrewien-
stwa, w tym réwniez w badaniach z zakresu genealogii.

2.1. Dziedziczenie DNA i jego zmiennos¢

W tym miejscu warto wspomnie¢, ze chromosomy nie determinujgce plci
(tzw. autosomy), oznaczane zwyczajowo numerami od 1 do 22, s3 w genomowej
,bibliotece” zdublowane, tzn. kazdy z nich wystepuje w dwéch kopiach, podczas
gdy chromosomy determinujace ple¢ czlowieka, oznaczane literami X i Y, moga
wystepowaé w jadrze komérkowym w postaci pary siostrzanych chromosoméw X
(u kobiet) lub pary skladajacej sie z bardzo od siebie odmiennych chromosoméw
X'iY (u mezczyzn). Przyczyng takiego stanu rzeczy jest sposob dziedziczenia in-
formacji genetycznej, pokazany schematycznie na Rycinie 2. Kazdy rodzic posiada
w swoich komérkach zdublowane chromosomy kazdej pary, czyli dwa genomy, ale
przekazuje dziecku po jednym chromosomie z kazdej pary chromosoméw nieplcio-
wych (22 chromosomy) oraz jeden z chromosoméw plciowych. W sumie zatem kaz-
dy rodzic przekazuje swojemu dziecku jeden kompletny genom, ktéry w polaczeniu
z drugim genomem, pochodzacym od drugiego rodzica, tworzy kompletny garnitur
chromosomowy komorki.

W przypadku kobiet przekazywanym chromosomem plciowym jest zawsze
chromosom X (z pary XX), podczas gdy mezczyzna moze przekazac dziecku albo
chromosom X albo chromosom Y. Dziecko, ktére otrzyma od ojca chromosom X po-
siada w swoich komérkach dwa chromosomy X, jest wiec plci zetiskiej, podczas gdy
dziecko otrzymujac od ojca chromosom Y w dodatku do matczynego X jest plci me-
skiej. Ponadto matka przekazuje swoim dzieciom swéj DNA mitochondrialny (ojciec
nie ma w tym zadnego udzialu - patrz Rycina 2 i objasnienia ponizej). Szczeg6lny
spos6b dziedziczenia chromosomu Y i mtDNA ma istotne znaczenie dla mozliwosci
wykorzystania naszego materialu genetycznego do badan pokrewienstwa.

Informacja genetyczna, pomimo podobieristwa zasad jej zapisu do zasad uzy-
wania pisma opracowanych przez ludzi, posiada kilka cech, ktére znaczgco odréz-
niajg jg od ludzkich systemoéw zapisu informacji, a jednoczesénie sg istotne dla zro-
zumienia mechanizméw rzadzacych dziedziczeniem. Przede wszystkim informacja
genetyczna w genomach organizméw posiadajacych jadro komérkowe jest rozpro-
szona, co oznacza, ze poszczegodlne geny (,zdania”) nie sasiaduja ze soba bezposred-
nio lecz sa rozdzielone fragmentami nici DNA nie niosacymi zadnej informacji, tzw.
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sekwencjami niekodujacymi. W przypadku genomu czlowieka odcinki niekodujace
stanowia jego zdecydowana wiekszos¢, ocenia sie ze nawet ok. 98%. Odwotujac sie
do analogii z ksigzkami, mozna sobie wyobrazi¢ przyktadowy chromosom czlowie-
ka jako ksiege, w ktorej tylko jedna strona na kazde 50 jest zadrukowana tekstem
posiadajacym sens, natomiast pozostate 49 stron z kazdej piec¢dziesiatki jest zadruko-
wanych losowymi ciggami liter, nie tworzacymi spéjnego tekstu. Taki sposéb zapisu
informacji wydaje si¢ by¢ z ludzkiego punktu widzenia bardzo nieefektywnym, jed-
nak mechanizmom komérkowym nie nastrecza wigkszych trudnosci odnalezienie na
tej informacyjnej ,pustyni” fragmentéw zawierajacych , 0azy” informacji w postaci
gendéw. Jednym z istotnych skutkéw rozproszenia genéw na nici DNA jest znaczna
dtugos¢ ludzkiego DNA. Pelny genom czlowieka liczy ok. 3 mld nukleotydéw, co
oznacza, ze w jadrze kazdej komorki cztowieka obecne sa nici DNA o tacznej dtugo-
Sci ok. 6 mld nukleotydéw. Przekladajac te wielko$ci na powszechnie stosowany sys-
tem miar mozna powiedzie¢, ze kazda komorka cztowieka zawiera w sumie ok. 2 m
DNA, z czego tacznie tylko ok. 4 cm stanowia geny kodujace biatka.

Inna wazna cecha sposobu kodowania informacji genetycznej, wynikajaca
z opisanych wyzej zaleznosci i szczegdlnie istotng z punktu widzenia badan pokre-
wienistwa, jest zmienno$é. DNA, jako zwigzek chemiczny, jest czasteczka stosunko-
wo stabilng, zdarza si¢ jednak, ze substancje chemiczne i czynniki fizyczne wystepu-
jace naturalnie w komorce badz dostajace sie do jej wnetrza z otoczenia modyfikuja
strukture chemiczng nukleotydéw budujgcych materiatl genetyczny. Uszkodzenia
takie s naprawiane przez odpowiednie biatka wystepujgce w komorce, jednak me-
chanizmy naprawcze nie zawsze sa w pelni efektywne, w wyniku czego w napra-
wianych miejscach nici DNA pojawiaja si¢ nukleotydy inne niz te, ktére znajdowaty
w tych miejscach pierwotnie. Informacja ulega zatem zmianie - dochodzi do mutacji.
Inng przyczyna pojawiania sie zmian w sekwencji nukleotydéw tworzacych DNA
moze by¢ np. niedokladno$¢ mechanizméw kopiujacych materiat genetyczny przed
podziatem komérki. Odwolujac sie do analogii z tekstem pisanym, mutacja w DNA
odpowiada zatem sytuacji, w ktérej niektére litery w tekscie sq losowo zamieniane
na inne w wyniku bledéw w kopiowaniu lub w naprawianiu uszkodzen. Opisane
mechanizmy powoduja, ze kolejno$é nukleotydéw, nazywana sekwencja DNA, nie
jest identyczna w genomie kazdego przedstawiciela naszego gatunku. Zjawisko
zmiennoéci sekwencji DNA w obrebie jednego gatunku nazywamy polimorfizmem
genetycznym. Odgrywa ono kluczowa role w badaniach pokrewienistwa miedzy or-
ganizmami, gdyz mozliwoé¢ poznania i wykrywania charakterystycznych mutacji
w czasteczce DNA pozwala na badanie drogi, jaka ta konkretna czasteczka jest prze-
kazywana z pokolenia na pokolenie w procesie rozmnazania.

Jak wspomniano wyzej, mutacje w DNA zachodza zasadniczo w sposéb loso-
Wy, co oznacza, ze wiekszosé¢ z nich pojawia sie w tych regionach genomu, ktére nie
koduja informacji o biatkach. Wynika to przede wszystkim z faktu, iz niemal 98%
naszego genomu nie koduje bialek, a wiec losowe mutacje maja jedynie ok. 2% szan-
sy na pojawienie sie w obrebie jakiegos genu. Ponadto mutacje zachodzace w genach
sa bardzo czesto szkodliwe dla organizmu, zatem wiekszo$¢ z nich jest eliminowana
z populacji w procesie selekcji naturalnej. Poniewaz jednak niekodujace fragmen-
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ty DNA nie podlegaja tak $cistej selekcji, obecne w nich mutacje s przekazywane
z pokolenia na pokolenie, przez co akumulujg sie w populacji. Ocenia sig, ze gdy-
by poréwna¢ materiat genetyczny dwoéch losowo wybranych, nie spokrewnionych
0s06b, to érednio co ok. 500 nukleotydéw wystapi ré6znica w sekwencji DNA. Znajac
miejsca, w ktorych takie réznice wystepuja najczesciej, genetycy potrafia, po prze-
prowadzeniu odpowiednich badari metodami biologii molekularnej, opisa¢ DNA
konkretnego cztowieka, podajac liste charakterystycznych dla tej konkretnej osoby
mutacji. Tworzony jest w ten spos6b tzw. indywidualny profil genetyczny, ktéry jest
podstawq wszelkich badan pokrewienistwa (patrz Rycina 3 i objanienia ponizej).

Kolejng wazng cecha odrdzniajaca zapis i dziedziczenie ludzkiego DNA od
metod zapisu, przechowywania i przekazywania informacji w formie tekstu pisane-
go jest wystepowanie zjawiska nazywanego rekombinacjg genetyczng (ang. crossing
over). Jak wiemy, dziecko otrzymuje od kazdego z rodzicéw po jednym chromoso-
mie z kazdej pary, jednak chromosomy rodzicielskie, przed przekazaniem dzieciom,
przechodza przez proces, w trakcie ktérego chromosomy danej pary wymieniaja sie
fragmentami swojego DNA, tworzac nowy chromosom, zawierajgcy mieszanke cech
genetycznych (mutacji) charakterystycznych dla chromosoméw danej pary obecnych
u rodzica. Taki ,wymieszany” chromosom trafia do plemnika lub komoérki jajowej
i jest przekazywany dziecku (Rycina 2). Odwotujac sie do analogii przyréwnujacej
chromosomy do ksiazek, rekombinacje mozna sobie wyobrazic jako zdarzenie, w wy-
niku ktérego z dwoch niemal identycznych ksigzek (para chromosomoéw), réznigcych
sie od siebie jedynie nieznacznie w wyniku losowych zmian wprowadzonych w tek-
Scie (mutacje) powstaje nowa ksiagzka, zawierajaca po 50% tekstu z kazdej z ksiazek
wyjsciowych, wraz z charakterystycznymi dla tych ksigzek zmianami w tekscie, obec-
nymi w poszczeg6lnych fragmentach, z ktérych zostala ztozona , ksigzka potomna”.
Ta wlasnie , ksiazka” trafia jako dziedzictwo rodzica do nowej , biblioteki” - genomu
dziecka (Rycina 2). Jak fatwo sobie wyobrazi¢, w wyniku procesu rekombinacji do-
chodzi do zerwania zwigzkéw pomiedzy mutacjami obecnymi na poszczegdlnych
chromosomach, gdyz po kazdej rekombinacji ok. 50% z tych mutacji trafia do nowo-
powstatego chromosomu, przekazywanego dalej, gdzie 1acza sie na jednej nici DNA
z mutacjami charakterystycznymi dla drugiego chromosomu danej pary.

Wazna dla zrozumienia istoty genetycznych analiz pokrewienistwa jest in-
formacja, ze badaniom nie podlega caly DNA danej osoby, a jedynie jego wybrane
fragmenty. We wspolczesnej genetyce najczesciej stosowane w tego typu badaniach
sa tzw. markery mikrosatelitarne, zwane réwniez mikrosatelitami lub sekwencjami
STR. Podstawowa zaleta mikrosatelitow dla badar genetycznych jest fakt, iz ulegaja
one mutacjom czeéciej niz inne odcinki DNA oraz moga wystepowaé w populacji
w kilkunastu, a czasem nawet kilkudziesieciu wariantach. Dzieki tak duzemu zr6z-
nicowaniu omawianych fragmentéw DNA mozliwe jest stworzenie unikalnego pro-
filu genetycznego kazdego cztowieka juz w oparciu o analize kilkunastu mikrosateli-
tow, stanowigcych niewielki utamek catego genomu. Istota takiej analizy sprowadza
sie do zbadania, jakie warianty mutacji wystepuja w wybranych mikrosatelitach na
poszczegdlnych chromosomach a jej wyniki zapisuje sie w postaci tabeli, w ktérej
wymienione sa badane mikrosatelity i wystepujace w nich warianty mutacji (Ryci-
na 3 - lewy panel).
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2.2. Markery haploidalne

Warto w tym miejscu wspomnie¢ o dwoéch specyficznych czasteczkach DNA
obecnych w naszych komoérkach, ktérych sposob dziedziczenia sprawia, ze sa one
wyjatkowo uzytecznymi narzedziami w badaniu pokrewieristwa, szczegdlnie, gdy
to pokrewienistwo jest stosunkowo odlegte. Czasteczki te nazywane sa markerami
haploidalnymi, co oznacza, ze wystepuja w komérkach w formie, ktéra uniemoz-
liwia rekombinacje. Fakt ten ma istotne znaczenie dla mozliwosci wykorzystania
owych markeréw dla potrzeb genealogii.

2.2.1. Chromosom Y

Pierwsza z takich czasteczek jest chromosom Y. Jest to najmniejszy z ludzkich
chromosoméw, gdyz jego ni¢ DNA liczy tylko ok. 60 mIn. nukleotydéw. Chromo-
som Y posiada wlasciwosci bardzo podobne do pozostatych chromosoméw cztowie-
ka, z jednym wyjatkiem: praktycznie nie podlega rekombinacji, gdyz tworzacy z nim
pare drugi chromosom plciowy (X) posiada catkowicie odmienna sekwencje DNA,
co nie pozwala mechanizmom kontrolujagcym rekombinacje na , wymieszanie” DNA
chromosomoéw pary XY, podczas gdy para XX w komorkach kobiet podlega rekom-
binacji tak samo jak wszystkie inne chromosomy. Ze wzgledu na brak rekombinacji
w obrebie chromosomu Y nie dochodzi do zerwania cigglosci nici DNA pomiedzy
poszczegdlnymi fragmentami kazdego indywidualnego chromosomu, a co za tym
idzie, wszystkie mutacje obecne na jego nici DNA sg przekazywane z pokolenia na
pokolenie Iacznie, jako jeden zestaw, ktéry nazywany jest haplotypem. Nalezy tu
podkresli¢, ze rowniez inne chromosomy, oprécz chromosomu Y, posiadaja swoje
indywidualne haplotypy, jednak w toku rekombinacji haplotypy te ulegaja permu-
tacjom, ktére w praktyce uniemozliwiaja juz po uplywie kilku pokoleni odtworzenie
haplotypéw chromosoméw wyjéciowych (obecnych np. u pradziadkéw) w oparciu
o analize chromosoméw posiadanych przez potomstwo zyjace obecnie. W przeci-
wienstwie do pozostalych chromosoméw, haplotyp chromosomu Y jest w zasadzie
niezmienny w danej linii meskiej, za wyjatkiem nabywanych co jakis czas nowych
mutacji (Rycina 4). Dzieki tej wlasciwosci mozliwe jest odtworzenie drogi ewolucyj-
nej kazdego chromosomu Y w oparciu o analize jego profilu genetycznego. Droga
ewolucyjna za$, to nic innego jak opis dziedziczenia i zmian zachodzacych w chro-
mosomie z pokolenia na pokolenie. Profil genetyczny chromosomu Y uzyskuje si¢
przez oznaczenie wariantéw sekwencji DNA obecnych w wybranych miejscach cza-
steczki chromosomu. Miejscami takimi moga by¢ zaréwno mikrosatelity (Rycina 3,
panel srodkowy), jak i mutacje punktowe, tzw. polimorfizmy SNP.

Analiza chromosomu Y moze zatem odbywac sie na dwoéch poziomach. Ana-
liza mutacji punktowych chromosomu Y (Y-SNP), czyli zmian pojawiajacych sie
stosunkowo rzadko, ale bardzo stabilnych ewolucyjnie, pozwala na odtworzenie
pokrewienstwa pomiedzy poszczegdlnymi chromosomami Y w odlegtej perspekty-
wie czasowej, siegajacej tysiecy lat. Badania Y-SNP pozwalaja wydzieli¢ w populacji
grupy chromosomoéw Y niosace okreslone, mutacje, Swiadczace o pochodzeniu od
wspoélnego, meskiego przodka. Grupy takie nazywane sa haplogrupami. Przykia-
dowo, w populacji Polski najczesciej wystepuja chromosomy Y nalezace do trzech
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haplogrup: R1b, R1al i I. Haplogrupy te mozna rozdzieli¢ w oparciu o badania do-
datkowych mutacji na podgrupy, jednak nawet te podgrupy licza najczesciej tysiace
mezczyzn, ktérych pokrewienistwo w linii ojcowskiej jest bezsporne lecz siega tysia-
ce lat wstecz. Z tego wzgledu analiza Y-SNP rzadko znajduje zastosowanie w bada-
niach genealogicznych jako samodzielna technika badawcza, cho¢ moze stanowic
istotne uzupelnienie innych metod. Podstawowa metoda badawcza pozwalajaca
na badanie pokrewieristwa w linii ojcowskiej jest analiza haplotypu chromosomu
Y w oparciu o sekwencje mikrosatelitarne, znane tez jako Y-STR. Sekwencje takie
charakteryzuja si¢ znacznie wigkszg czestoscig mutacji niz Y-SNP, co powoduje, ze
zréznicowanie chromosoméw Y w danej linii ojcowskiej nastepuje znacznie szybciej
i pozwala na wyréznienie linii potomnych i okreslenie zaleznosci miedzy nimi juz
w obrebie grup stosunkowo mtodych, liczacych klika lub kilkanascie pokolen.

Aby zrozumie¢ istote analizy pokrewienistwa w oparciu o polimorfizm chro-
mosomu Y przyjrzyjmy sie Rycinie 4, na ktérej przedstawiono schematycznie pro-
ces powstawania zmiennosci markeréw haploidalnych i jej dziedziczenie. Chromo-
som wyjsciowy, zatozycielski dla danej linii meskiej, charakteryzuje si¢ obecnoscia
dwoch wariantéw sekwencji odrézniajacych go od innych chromosoméw Y w po-
pulacji (oznaczone A i B na schemacie). Synowie mezczyzny bedacego nosicielem
tego chromosomu otrzymaja go od ojca w formie niezmienionej, jednak w trakcie
przekazywania moze dojs¢ do pojawienia sie w nici DNA nowych mutacji, ktére
definiuja nowe linie ojcowskie. Linie te posiadajg zatem zaréwno mutacje odojcow-
skie (A i B), jak i wlasne, , prywatne” mutacje (C lub D). Los nowych linii ojcow-
skich moze by¢ dwojaki: mogg wygasna¢ bezpotomnie (co spotkato na schemacie
linie z mutacja D) lub przetrwac i stac sie czescia puli chromosoméw Y obecnych
w danej populacji. Omawiany schemat przedstawia losy jednej linii ojcowskiej w cig-
gu czterech pokolen. Widzimy, ze w ostatnim pokoleniu wszystkie chromosomy
nadal niosg charakterystyczne dla chromosomu wyjsciowego mutacje A i B, jednak
zdecydowana wigkszo$¢ potomkow mezczyzny, ktéry byl zalozycielem tej linii
posiada na swoim chromosomie réwniez mutacje C. Stalo sie tak dlatego, ze jeden
z potomkow zalozyciela, niosacy wladnie te mutacje, osiggnat sukces reprodukcyjny
tzn. miat wystarczajaco wielu meskich potomkoéw, aby znaczaco zwiekszy¢ czestosé
charakterystycznej dla siebie sekwencji chromosomu Y w populacji. Analizujgc mu-
tacje wystepujace w czasteczce DNA chromosomu Y u 0s6b zyjacych wspoétczesnie,
mozemy zatem - pod warunkiem, ze dysponujemy wystarczajaca iloscig danych -
odtwarzaé przebieg procesu akumulacji mutacji na tym chromosomie, sprowadza-
jac obserwowana zmiennos¢ do wspélnego mianownika, jakim jest ostatni wspdlny
przodek danej grupy mezczyzn. Znajac tempo zachodzenia mutacji w DNA moze-
my réwniez w przyblizeniu obliczy¢, kiedy zyt 6w wspoélny przodek. Tego typu ana-
lizy nie mozna przeprowadzi¢ dla zadnego innego chromosomu cztowieka, gdyz
rekombinacja DNA powoduje zerwanie polaczenia pomiedzy mutacjami obecnymi
na autosomach, co powoduje, Ze nowe mutacje pojawiaja sie za kazdym razem na tle
innych mutacji rodzicielskich.

Ze wzgledu na swoje charakterystyczne cechy chromosom Y stuzy do analizy
pokrewienistwa w linii ojcowskiej, co do pewnego stopnia ogranicza jego zastoso-
wanie w genealogii, lecz jednoczesnie pozwala w pewnych sytuacjach na uzyskanie
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wiedzy, ktérej nie mozna ustali¢ przy pomocy zadnej z innych dostepnych metod
analizy genetycznej.

2.2.2. DNA mitochondrialny

Druga z czasteczek DNA dziedziczonych bez rekombinacji jest DNA mito-
chondrialny (mtDNA). Czasteczka ta posiada kilka cech, ktére wyrézniaja ja sposrod
pozostatych fragmentéw DNA obecnych w naszych komérkach. Przede wszystkim
wystepuje poza jadrem komoérkowym, w organellach zwanych mitochondriami.
Taka lokalizacja powoduje, ze mtDNA traktowany jest formalnie jako odrebny ge-
nom - genom mitochondrialny. DNA mitochondrialny nie podlega dziedziczeniu
wedtug schematu DNA jadrowego, lecz dziedziczy sie przez cytoplazme komérko-
wa. Poniewaz mitochondria sg obecne w cytoplazmie komorki jajowej i przekazywa-
ne dziecku, a mitochondria plemnikéw nie biorag udzialu w tym procesie, mtDNA
czlowieka dziedziczy sie wylacznie w linii matczynej. Czgsteczka mtDNA jest sto-
sunkowo malta, liczy zaledwie nieco ponad 16 500 nukleotydéw. W obrebie mtDNA
wystepuje 37 genéw, ktore sa ciasno ,upakowane” na tym krotkim odcinku DNA,
co powoduje, ze niemal nie wystepuje w nim rozproszenie informacji genetycznej,
charakterystyczne dla chromosoméw obecnych w jadrze komoérki. W mtDNA nie
wystepuja rowniez typowe sekwencje mikrosatelitarne, a jedynym polimorfizmem
dostepnym badaniu jest polimorfizm SNP, wystepujacy przede wszystkim na krét-
kim odcinku, liczacym ok. 1000 nukleotydow, ktéry nie koduje zadnego genu i na-
zywany jest ,petla D”. Ze wzgledu na brak mozliwosci rekombinacji mutacje obecne
w czgsteczce mtDNA dziedzicza sie w postaci haplotypéw, ktére mozna oznaczacé
wykrywajac obecnos¢ charakterystycznych mutacji w poszczegélnych miejscach se-
kwengji czasteczki DNA (Rycina 3). Pozycje tych mutacji okresla sie wedlug stan-
dardowej sekwencji wzorcowej mtDNA, zwanej sekwencja rCRS, liczacej 16569 nu-
kleotydéw. Wedlug przyjetej konwencji wystapienie w profilu mtDNA oznaczenia
263G wskazuje, ze badana czgsteczka mtDNA rézni sie¢ od rCRS tym, ze posiada
w nukleotydzie znajdujgcym sie na 263 pozycji w sekwencji guanine (G). Brak re-
kombinacji powoduje réwniez, ze zmiennoé¢ mitochondrialnego DNA kumuluje sie
w populacji wedlug schematu identycznego jak zmiennosé chromosomu Y zilustro-
wana na Rycinie 4.

Ze wzgledu na praktyczny brak sekwencji niekodujacych oraz stosunkowo
niewielkie rozmiary czasteczki ludzki mtDNA cechuje si¢ znacznie mniejszg zmien-
noscig niz pozostate czasteczki ludzkiego DNA. Podstawowym zadaniem analizy
mtDNA z punktu widzenia genealogii jest mozliwoé¢ potwierdzania pokrewieristwa
w linii matczynej. Gléwnym narzedziem pozwalajacym na rozréznienie sekwencji
poszczegdlnych czasteczek mtDNA jest szczegélowa analiza kolejnosci nukleoty-
déw w obrebie wspomnianej wczeédniej petli D zwana sekwencjonowaniem. Analiza
taka jest bardziej skomplikowana od badar prowadzonych na mikrosatelitach, dlate-
go jest nieco drozsza i oferowana przez stosunkowo nieliczne, wyspecjalizowane la-
boratoria. W niektérych przypadkach w analizach pokrewieristwa w linii matczynej
stosuje si¢ rowniez analize calej czasteczki mtDNA, nazywana sekwencjonowaniem
pelnego genomu mtDNA.
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3. Badania genetyczne dla potrzeb genealogii - przyklady praktyczne

Dysponujac niezbedna wiedza o mechanizmach rzadzacych przekazywaniem
informacji zakodowanej w DNA z pokolenia na pokolenie przyjrzyjmy sie, jakie
praktyczne zastosowania moze mieé ta wiedza w aspekcie badan genealogicznych.

3.1. Klasyczna analiza ojcostwa/macierzynistwa

Poniewaz w DNA czlowieka jeden chromosom z kazdej pary pochodzi od
matki a drugi od ojca, jeden z wariantéw obserwowanych dla danego mikrosatelity
w profilu genetycznym dowolnej osoby musi pochodzi¢ od ojca tej osoby a drugi
od matki. Korzystajac z tej podstawowej wiedzy mozna zatem ustala¢ bezposred-
nie pokrewienistwo miedzy ludZmi wykonujac stosunkowo prosta analize niewiel-
kiej czesci genomu w postaci kilkunastu mikrosatelitow. Badania takie polegaja na
okresleniu profilu genetycznego kazdej z badanych os6b a nastepnie poréwnaniu
rezultatow i sprawdzeniu, czy w profilach oséb przypuszczalnie spokrewnionych
wystepuje w kazdym z badanych mikrosatelitow przynajmniej jeden wspdlny wa-
riant (Tabela 1). Jezeli przynajmniej w czesci ze zbadanych mikrosatelitow nie wy-
stapi zaden wariant wspélny miedzy profilami dwéch oséb, oznacza to, ze osoby
te nie moga by¢ bezposrednio spokrewnione, tzn. nie stanowia pary rodzic - dziec-
ko. Ze wzgledu na stosunkowo wysoka czestos¢ mutacji mikrosatelitow przyjmuje
sie, ze jedna lub dwie rozbieznoséci miedzy profilami genetycznymi domniemanych
krewnych nie musi oznacza¢ wykluczenia pokrewieristwa, jednak trzy i wiecej roz-
bieznosci uwaza sie za praktycznie pewne wykluczenie.

Warto zaznaczy¢, ze potwierdzenie pokrewienistwa miedzy dwoma osobami
przy pomocy badan genetycznych musi by¢é dokonane z wykorzystaniem odpo-
wiednich obliczen statystycznych. Obliczenia te wykonywane sg w oparciu o zebra-
ne wczesniej dane o czestosci poszczegolnych badanych wariantéw mikrosatelitéw
w populacji. Sednem obliczen jest okreélenie, jaka jest szansa, Ze zgodnos¢ warian-
tow sekwencji obecnych w DNA badanych os6b jest przypadkowa. Wyniki tego typu
obliczen przedstawiane sa zwykle w postaci wartosci liczbowej obrazujacej stosunek
szansy, ze badane osoby posiadaja wspélne warianty DNA, poniewaz sa bezposred-
nio spokrewnione do szansy, ze osoby te posiadaja wspoélne warianty DNA w wy-
niku czystego przypadku wynikajacego z tego, ze ilos¢ wariantéw poszczegélnych
mikrosatelitbw w populagji jest ograniczona. Uznaje sig, ze wartosc¢ tak obliczonego
wspolczynnika pokrewieristwa musi wynosi¢ wiecej niz 100 tys., aby mozna byto
moéwié o praktycznie pewnym jego potwierdzeniu. Warto$¢ ta oznacza, iz hipote-
za, ze dane dwie osoby sa spokrewnione jest 100 tys. razy bardziej prawdopodob-
na dla uzyskanego wyniku badan, niz hipoteza, ze s to nie spokrewnione osoby,
losowo wybrane z populacji. Uzyskanie wspdtczynnika pokrewienistwa o wartosci
przekraczajacej 100 tys. jest stosunkowo tatwe w przypadku badar obejmujgcych
dziecko i jego domniemanego rodzica lub rodzicéw, zwykle wystarczy przebadanie
ok. 15 mikrosatelitow. Wartosé 100 tys. uzyskana dla wspoétczynnika pokrewieristwa
mozna przeliczyé na procentowa wartos¢ prawdopodobienistwa pokrewienistwa,
ktéra wynosi w tym przypadku 99, 999%
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Analizy bezposredniego pokrewieristwa wykorzystywane sa przede wszyst-
kim dla potwierdzania ojcostwa lub macierzynstwa, zatem z punktu widzenia typo-
wych badan genealogicznych nie maja wiekszego znaczenia, choé¢ moga by¢ przy-
datne w niektérych sprawach. Z technicznego i matematycznego punktu widzenia
badania takie sg stosunkowo proste, znacznie wigkszym wyzwaniem dla badacza
jest prawidlowe przeprowadzenie i interpretacja wynikéw badar oséb dalej spo-
krewnionych, czemu poswiecilem dalsze podrozdziaty.

3.2. Analiza pokrewiefistwa w obrebie najblizszej rodziny

Za osoby blisko spokrewnione uwaza si¢ rodzenstwo i rodzenistwo przyrod-
nie oraz dziadkéw i wnukéw. Udowodnienie pokrewienstwa tego typu badania-
mi genetycznymi jest trudniejsze, niz w przypadku pokrewienistwa bezposrednie-
go (rodzic - dziecko) a czasami bywa wrecz niemozliwe. Aby zrozumie¢, dlaczego
tak sie dzieje, nalezy przyjrzec sie sposobowi dziedziczenia DNA w obrebie bliskich
krewnych (Rycina 5), a w szczegélnosci uwzgledni¢ wpltyw, jaki na przekazywanie
cech genetycznych ma proces rekombinacji chromosoméw i dopltyw ,$wiezej krwi”
w postaci materiatu genetycznego wnoszonego przez wspéimatzonkéw, nie beda-
cych z reguly krewnymi biologicznymi.

Biorac pod uwage fakt, ze zaréwno proces rekombinacji chromosméw rodzi-
coéw jak i sam proces przekazania dziecku jednego z chromosomoéw kazdej pary sa
w ogromnej mierze losowe, mozna oszacowad, jaka pula DNA w genomach dwoch
0s0b jest wspélna w wyniku posiadania wspolnej historii genetycznej. Takie wspol-
ne odcinki DNA, otrzymane w toku dziedziczenia od przodkéw, nazywane sa od-
cinkami identycznymi przez pochodzenie (czesto oznaczane sg skrétem IBD od ang.
identical by descent). Ich obecnos¢ mozemy wykrywac np. prowadzac analize mikro-
satelitow i stwierdzajac obecnos¢ jednego z kilkunastu wystepujacych w populacji
wariantéw zaréwno u dziecka jak i u rodzica. Co do 0s6b nie spokrewnionych réw-
niez moze si¢ zdarzy¢, ze beda one posiadaty w niektérych miejscach swojego DNA
identyczne warianty mikrosatelitéw, jednak to podobieristwo wynika jedynie z tego,
ze iloé¢ wariantéw w populacji jest ograniczona. Takie odcinki DNA, ktére zawieraja
identyczne warianty sekwencji, lecz wystepuja u oséb nie spokrewnionych, nazywa-
my identycznymi przez stan (IBS - ang. identical by state). Analiza pokrewienistwa
polega w swej istocie na okresleniu prawdopodobienistwa, ze identyczne warian-
ty sekwencji DNA wystepujace u badanych os6b sa identyczne wtasnie dlatego, ze
pochodza od wspdlnych przodkoéw (IBD). W przypadku rodzica i dziecka wspdlna
pula DNA wynosi 50%, gdyz kazde dziecko posiada potowe swojego DNA od jed-
nego z rodzicow i drugag potowe od drugiego. W kazdym badanym mikrosatelicie
musimy zatem zaobserwowac¢ przynajmniej jeden wspélny dla dziecka i rodzica
wariant sekwencji. W przypadku rodzenstwa z jednych rodzicow wspélna dla do-
wolnej dwojki dzieci pula DNA obejmuje jednak o wiele mniej, bo tylko po ok. 25%
materialu genetycznego od kazdego z rodzicow. Aby to zrozumieé¢ przeanalizujmy
widoczng na Rycinie 5 rodzine sktadajaca sie z 0oséb oznaczonych jako U (matka),
V (ojciec) oraz X 1Y (syn i cérka). Jak zaznaczono na rycinie, matka przekazata po
polowie swojego DNA kazdemu z dzieci. Nalezy jednak pamietad, ze chromosomy
trafiajagce do komorek potomstwa sg losowa (w zasadzie) mieszaning fragmentéw

213



Varia

danej pary chromosoméw u danego rodzica, powstala w wyniku rekombinacji (Ry-
cina 2). Skoro ta mieszanina jest losowa, to oznacza, ze kazda komérka rozrodcza
danego czlowieka posiada chromosomy odmienne od wszystkich innych komorek
rozrodczych tej osoby a ich jedyna wspdlng cecha jest to, ze powstaly przez rekom-
binacje z tej samej pary chromosomoéw wyjsciowych. Innymi stowy, skoro szansa, ze
dowolny fragment kazdego z chromosomoéw trafi do genomu dziecka wynosi 0.5 to
szansa, ze ten sam fragment trafi do genoméw dwojga dzieci wynosi 0.5 x 0.5 = 0.25
czyli 25%. W sumie zatem, kazde z dzieci danej pary rodzicow posiada érednio po
50% DNA wspdlnego z pozostalymi dzieémi tej pary. Taka sytuacja rodzi problemy
interpretacyjne w badaniach pokrewiefistwa domniemanego rodzenstwa, jesli DNA
rodzicéw nie jest dostepny do badan. Przyktadowo, jesli chcemy ustali¢, czy osoby
X 1Y (Rycina 5) sa rodzeristwem, mozemy okresli¢ ich profile genetyczne, podobnie
jak w przypadku standardowych badari bezposredniego pokrewiernistwa, i poréw-
nac je ze sobg, jednak interpretacja wynikéw bedzie nieco odmienna. Przede wszyst-
kim, brak wspdlnych wariantéow mikrosatelitbw w profilach oséb X i Y nie musi
Swiadczy¢ o braku pokrewienistwa, gdyz, biorac pod uwage opisany wyzej sposéb
dziedziczenia, $rednio tylko w co drugim mikrosatelicie mozemy spodziewac sie
wystepowania wspdlnego wariantu, wynikajacego z posiadania wspoélnych rodzi-
cow. Jesli badane profile genetyczne obejmowaly 20 mikrosatelitoéw, to mozemy sie
spodziewad, ze Srednio w 10 z nich wystapia u 0s6b X iY warianty wspdlne, wynika-
jace z posiadania tych samych rodzicéw. Problemem w takiej analizie jest jednak to,
Ze nie ma zadnej bezposredniej metody pozwalajacej na stwierdzenie, czy identycz-
noé¢ wariantéw obecnych w badanych profilach wynika z faktu posiadania przez
badane osoby wspoélnych przodkéw (IBD) czy tez po prostu jest wynikiem czystego
przypadku zwigzanego z ograniczong iloécia wariantéw mikrosatelitéw obecnych
w populagcji (IBS). Rozstrzygniecie tej kwestii jest mozliwe na dwa sposoby. Jednym
z nich jest podjecie préby dotarcia do DNA rodzicéw badanych oséb, co bywa moz-
liwe nawet, jesli owi rodzice nie zyja od wielu lat. Dzieki rozwojowi technik analizy
genetycznej Zrédlem DNA moze by¢ bowiem nie tylko materiat pobrany bezposred-
nio od zZyjacej osoby, ale takze np. probki biologiczne w postaci przechowywanych
w szpitalu bloczkéw parafinowych z fragmentami tkanek, pukiel wloséw, szczo-
teczka do zeb6éw czy maszynka do golenia. W skrajnych przypadkach, jesli przepro-
wadzenie badan jest niezbedne z powodéw prawnych, mozna uciec si¢ nawet do
ekshumacji. Jedli materiat genetyczny rodzicéw uda sie pozyskac i uzyskac z niego
profil genetyczny przynajmniej jednego rodzica, analiza pokrewienstwa przybiera
forme standardowej analizy ojcostwa/macierzynistwa. Takie rozwigzanie daje naj-
wyzszg szanse uzyskania wiarygodnego potwierdzenia pokrewienistwa.

Drugim sposobem rozwigzania kwestii ustalenia pokrewienistwa miedzy do-
mniemanym rodzenistwem jest maksymalne rozszerzenie panelu analizowanych
mikrosatelitow i wykorzystanie odpowiednich wzoréw matematycznych pozwala-
jacych na oszacowanie szansy pochodzenia ujawnionych wariantéw od wspélnych
rodzicéw. W tego typu obliczeniach istotna role odgrywa informacja o czestosciach
wystepowania wszystkich wariantéw poszczegélnych badanych mikrosatelitéw
w danej populacji. W praktyce badania takie ogranicza sie zwykle do ok. 30 mikrosa-
telitow i ewentualnie innych markeréw genetycznych, dla ktérych dane populacyjne
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sa znane. Zdarza si¢ jednak, ze nawet wykorzystanie szerokiego panelu mikrosate-
litbw nie pozwala na uzyskanie wspoétczynnika pokrewieristwa o wartosci przekra-
czajacej 100 tys.

Podobnie, co do zasady, przebiega analiza pokrewienistwa genetycznego mie-
dzy rodzenstwem przyrodnim. Uzyskanie wysokich wartosci wspétczynnika po-
krewienstwa jest w tym przypadku jeszcze wigkszym wyzwaniem, gdyz rodzen-
stwo przyrodnie posiada tylko po 25% DNA pochodzacego od wspélnego rodzica.
Réwniez w tym przypadku najlepszym rozwigzaniem jest przeprowadzenie badan
dodatkowego materiatu genetycznego, pochodzacego od zyjacych rodzicéw. Przy-
ktadowo: jesli konieczne jest wyjasnienie, czy dwoje dzieci z r6znych matek posiada
wspoélnego ojca, ktérego DNA nie jest dostepny, wskazane jest poddanie badaniom
genetycznym zaréwno domniemanego przyrodniego rodzenstwa, jak i obu matek.
Dzieki takiej poszerzonej analizie mozliwe jest okreslenie, ktére warianty mikrosa-
telitow obecne w profilach domniemanego rodzenistwa pochodza od matek i wyklu-
czenie ich z dalszej analizy. W ten sposob pula wariantow DNA w genomach do-
mniemanego rodzenstwa mogacych pochodzi¢ od ojca zostaje znaczaco zawezona,
co przeklada sie na wyzszy wynik obliczeri wspoétczynnika pokrewiernistwa.

W badaniach pokrewieristwa w obrebie bliskiej rodziny czesto pomoca stuza
markery haploidalne, tj. chromosom Y i mtDNA. Jedli istnieje podejrzenie, ze dwaj
mezczyzni sg spokrewnieni w linii ojcowskiej, ustalenie profilu ich chromosoméw
Y moze pomoéc w rozstrzygnieciu tej kwestii, podobnie jak analiza mtDNA w przy-
padku domniemania pokrewienstwa w linii matczynej. Oczywistg zalet takich ana-
liz jest fakt, ze zaréwno chromosom Y, jak i mtDNA przekazywane sa z pokolenia
na pokolenie jako kompletne czasteczki. Analiza markeréw haploidalnych ma jed-
nak réwniez swoje wady. Najwieksza z nich jest niedobér danych populacyjnych
opisujacych czestosci poszczegdlnych wariantéw mtDNA i chromosomu Y. Dane
populacyjne dla markeréw haploidalnych gromadzone sa najczesciej w toku badan
naukowych prowadzonych na populacjach ludzkich zdefiniowanych zwykle jako
grupy zamieszkujace okreslone regiony geograficzne. Istotg takich badan jest zebra-
nie DNA od reprezentatywnej grupy ludzi wywodzacych sie z badanej populacji
i okreslenie profili chromosoméw Y badz mtDNA poszczegdlnych oséb. Uzyskane
wyniki poddaje si¢ analizie statystycznej w celu ustalenia, jak czesto poszczegélne
profile wystepuja w danej populacji. Poniewaz zmiennos¢ mtDNA jest stosunkowo
mala, zdarza sie, ze niektére profile mtDNA obecne sa w populacji z czestoscig na-
wet kilku procent, co wplywa negatywnie na mozliwos¢ jednoznacznego potwier-
dzenia pokrewienistwa osob, ktore taki wiasnie czesty profil posiadaja. W przypadku
chromosomu Y zmienno$¢ genetyczna jest wieksza, jednak standardowo uzyskiwa-
ne profile Y-STR obejmuja najczesciej kilka do kilkunastu mikrosatelitow, przez co
profile te rowniez nie zawsze sa unikalne w skali populacji. Warto bowiem pamie-
ta¢, ze ze wzgledu na brak rekombinacji warianty mikrosatelitéw obecne na chro-
mosomie Y nie zapewniajg tak wysokiego zréznicowania profili STR chromosomu,
jak w przypadku autosomow, zatem kilkanascie ukladéw mikrosatelitarnych, ktére
pozwolilyby na otrzymanie profilu genetycznego unikalnego w skali calego $wiata,
gdyby byty zlokalizowane na autosomach, nie daje takich mozliwosci, jesli znajduja
sie na chromosomie Y.
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Informacje o czestosci poszczegdlnych haplotypéw mtDNA i Y-STR dostar-
czane sg do publicznie dostepnych baz danych, ktére mozna wykorzystywac do oce-
ny czestosci profili markeréw haploidalnych otrzymywanych w badaniach pokre-
wienstwa. Rozbudowa wspomnianych baz danych bazuje na aktywnosci badaczy
z laboratoriéow rozsianych na catym $wiecie, ktérzy zbierajg i publikujg informacje
o zmiennoéci Y-STR i mtDNA w wielu réznych populacjach. W przypadku chromo-
somu Y najbardziej rozbudowang i wiarygodna baza danych czestosci jest YHRD
(Y chromosome Haplotype Reference Database - www.yhrd.org) prowadzona przez gru-
pe badaczy z Uniwerstetu Charite w Berlinie. Baza ta zawiera obecnie dane dla pra-
wie 97 tys. chromosoméw Y z catego $wiata, z czego ponad 40 tys. wywodzi sie z po-
pulacji Europy. Dla mtDNA najbardziej godng zaufania baza danych czestosci jest
prowadzona przez Instytut Medycyny Sadowej w Innsbrucku baza EMPOP (empop.
org), liczaca obecnie prawie 15 tys. profili. W Internecie dostepne sa réwniez serwisy
utrzymywane przez firmy prowadzace analizy zmiennosci Y-STR i mtDNA dla po-
trzeb os6b zainteresowanych badaniami genealogicznymi. W niektérych przypad-
kach profile Y-STR obecne w takich bazach danych sg oznaczone w zakresie znacznie
szerszym niz w bazach typowo naukowych, daja zatem teoretycznie wigeksza szanse
potwierdzenia pokrewienistwa w razie zgodnosci profilu, jednak mozliwosci wyko-
rzystania tych danych dla potrzeb oceny czestosci profili w populacji sa ograniczone
przez specyficzny sposéb organizacji tych baz (np. podziat profili na grupy w za-
leznoéci od nazwiska lub regionu pochodzenia), trudnosci w jasnym zdefiniowaniu
populagji, z ktérych pochodza profile w bazach irestrykcje zwigzane z dostepem do
danych np. tylko dla klientéw danej firmy.

3.3. Analiza pokrewienistwa w obrebie dalszej rodziny

Genetyczna analiza pokrewienistwa staje sie zadaniem tym bardziej skompli-
kowanym, im dalsze s3 domniemane wiezy biologiczne miedzy badanymi osobami.
Sprobujmy spojrze¢ na pokrewienistwo genetyczne pomiedzy dalszymi krewnymi
z punktu widzenia genealoga i poréwnajmy jego perspektywe z perspektywa ge-
netyka. Przede wszystkim musimy zauwazy¢, ze klasyczne drzewo genealogiczne
wywodzi cztonkéw danej rodziny od wybranej pary rodzicielskiej, ktéra to para
zalozycielska jest punktem wyjscia, niejako , pniem”, z ktérego wyrastaja , gatezie”
w postaci dzieci, wnukéw itp. Przygladajac sie¢ Rycinie 5 mozna stwierdzi¢, ze kla-
syczne drzewo genealogicznie jest swego rodzaju odwréceniem drzewa pokrewien-
stwa genetycznego. Na omawianej rycinie mozemy wskaza¢ szeé¢ réznych drzew
genealogicznych (zapoczatkowanych przez pary AB, CD, EF, GU, IJ i KL), przy
czym kazda z oséb z ostatniego pokolenia (dzieci) jest spokrewniona genetycznie
z przedstawicielami przynajmniej czterech z owych szesciu drzew. Przykladowo,
dla rodziny, ktérej ,pniem” jest para GH, mozemy wytyczy¢ drzewo, w sklad kto-
rego wchodza: para OP, dzieci tej pary czyli T i U (wraz z malzonkami S i V) oraz
dzieci tych dzieci, czyli W, X i Y. Analizujac przeptyw DNA z pary GH do ich pra-
wnukéw (W, X iY) nalezy zauwazy¢, kierujac sie zasada przekazywania dzieciom
przez kazdego rodzica 50% swojego DNA, Ze osoba W posiada tylko 12,5% DNA
od pradziadka, zatozyciela rodu (H) i drugie tyle do prababci bedacej jego zona (G).
W sumie zatem prawnuk odziedziczyl 25% swojego DNA od pradziadkéw, zato-
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zycieli badanego rodu a ponadto, poniewaz jest mezczyzna, posiada chromosom Y
odziedziczony od pradziadka (H). Nie posiada jednak mtDNA swej prababci ze stro-
ny ojca (G), gdyz jego dziadek ze strony ojca (P) nie moégt przekazac tej czasteczki
DNA swoim dzieciom. Prawnuk omawianej pary zatozycielskiej rodu widoczny na
drugiej gatezi drzewa (X) rowniez posiada 25% DNA od tej samej pary swoich pra-
dziadkéw w linii matczynej (GH), ale nie posiada ani chromosomu Y pradziadka G
(matka X, oznaczona na diagramie jako U, nie mogta go przekazac) ani mtDNA pra-
babci G (dziadek X, czyli P, nie przekazal go swojej cérce, O). Podsumowujac, osoby
oznaczone jako W i X posiadaja wspoélnych pradziadkéw i sa kuzynami, a jednak nie
posiadaja wspolnego chromosomu Y ani mtDNA, a jesli chodzi o DNA jadrowy po-
chodzacy od , pary zatozycielskiej”, to jego czeé¢ wspdlna dla obu tych os6b wynosi
0,25 x 0,25 czyli 0,0625, tzn. tylko nieco ponad 6%!

Ze wzgledu na wspominang wielokrotnie rekombinacje DNA oraz z uwagi
na ciagly naptyw do puli genowej rodziny nowych wariantéw DNA od oséb wcho-
dzacych w zwigzki matzenskie z poszczegdlnymi przedstawicielami rodziny, ktéra
przedstawia omawiane klasyczne drzewo genealogiczne, pokrewienistwo genetycz-
ne ulega bardzo szybkiemu ,rozmyciu” i juz po trzech pokoleniach jest niemal nie-
wykrywalne u potomkéw dowolnej wybranej pary ludzkiej. Warto przy tym pa-
mietaé, ze nawet losowo wybrane osoby z dowolnej, duzej populacji (np. polskie;j),
co do ktérych nie mamy zadnych dowodéw na istnienie pokrewieristwa w sensie
genealogicznym, posiadaja w swoim DNA ok. 1% fragmentéw wspélnych (IBD) tyl-
ko dlatego, ze w gruncie rzeczy wszyscy ludzie sa do pewnego stopnia spokrew-
nieni, gdyz wywodza sie od stosunkowo niewielkiej liczby 0s6b, ktérych DNA byto
»materialem wyjSciowym” dla zalozenia danej populacji. Wyjatkami od opisanej
reguly sa chromosom Y i mtDNA, ktére nie podlegaja rekombinacji a jedynie loso-
wym mutacjom. Kilka pokolen jest zwykle okresem zbyt krétkim, aby mutacje zatar-
ty podobieristwo profili w obrebie linii matczynej (mtDNA) lub ojcowskiej (Y-STR),
dlatego tez to wilasnie markery haploidalne sg najczeéciej stosowane w badaniach
stuzacych potwierdzeniu pokrewieristwa oséb dalej spokrewnionych. Nalezy jed-
nak zauwazy¢, Zze osoby tworzace nieprzerwane linie meskie i Zeriskie to w danej
grupie rodzinnej stosunkowo waskie grono. Przyktadowo w grupie, ktérej zwiazki
rodzinne ukazano na Rycinie 5 mozna wyréznic¢ tylko dwie nieprzerwane linie mat-
czyne (pierwsza, zlozone z 0s6b oznaczonych A, M, S i W oraz druga, obejmujaca
osoby oznaczone E, O, T, U, X i Y) oraz dwie nieprzerwane linie ojcowskie (H, P T
i Woraz ], Q, ViX). Warto w tym miejscu zwrdci¢ uwage na specyficzng pozycje,
jaka w opisywanym drzewie pokrewieristwa zajmuje osoba oznaczona jako Z. Status
tej osoby w genetycznym drzewie pokrewienistwa $cisle zalezy od tego, jaki posiada
status w drzewie genealogicznym. Jezeli jest to oficjalnie uznane dziecko ze zwigzku
0s0b oznaczonych H i ] to jej pokrewienistwo z pozostalymi cztonkami rodziny nie
budzi watpliwosci, jesli jednak, jak to sie czesto zdarza, osoba oznaczona jako Z jest
uznawana oficjalnie za dziecko pary 1IJ, to wsréd potomstwa tej pary pojawiajq sie
dwie odmienne linie chromosomu Y, ktére moga by¢ przekazywane kolejnym poko-
leniom. Analogicznie, jesli osoba Z zostanie uznana oficjalnie za dziecko pary GH, to
w rodzinie tej pojawia sie nowa linia mtDNA, ktéra jednak nie zostanie przekazana
dalej, gdyz Z jest mezczyzna. Sytuacje, w ktérych wéréd oséb stanowiacych gatezie
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drzewa genealogicznego badanej rodziny pojawia sie linia chromosomu Y lub mtD-
NA nie znajdujaca odzwierciedlenia w danych genealogicznych zdarzaja si¢ w prak-
tyce tym czeéciej, im wiecej pokolert obejmuje badanie. Z tego wzgledu podejmujac
badania genetyczne duzych, wielopokoleniowych rodzin, zalecane jest pozyskanie
i poddanie analizie materiatu genetycznego od przynajmniej kilku przedstawicieli
kazdej znanej galezi danej rodziny.

Specyficznym zastosowaniem wspolczesnej biologii molekularnej jest poszu-
kiwanie wiezéw rodzinnych przez osoby posiadajace wspélne nazwisko. Poniewaz
w naszej kulturze nazwisko dziedziczy sie w linii meskiej, podobnie jak chromosom
Y, mozliwe jest podjecie proby potwierdzenia wspolnego pochodzenia mezczyzn
noszacych dane nazwisko przez analize profili ich chromosoméw Y. Wyniki takiej
analizy przedstawia sie najczesciejjako tabele z zaznaczonymi, specyficznymi dla po-
szczegblnych mezczyzn wariantami mikrosatelitow. Znacznie czytelniejszym, choé
stosunkowo rzadko spotykanym sposobem prezentacji takich danych jest przedsta-
wienie ich w postaci tzw. sieci filogenetycznej (Rycina 6). Sie¢ taka w sposéb gra-
ficzny prezentuje zaleznosci miedzy haplotypami poszczegélnych badanych oséb
i pozwala na pierwszy rzut oka oceni¢ zréznicowanie chromosoméw Y w obrebie
badanej grupy. Na Rycinie 6, przedstawiajacej schemat sieci wykonanej w oparciu
o analize haplotypéw chromosomu Y 27 mezczyzn noszacych jedno nazwisko wy-
raznie widaé, ze w badanej grupie wystepuja potomkowie przynajmniej dwoch linii
ojcowskich, rozréznianych na podstawie ilosci mutacji oddzielajacych poszczegdlne
haplotypy. W prezentowanej sieci niejasny jest jedynie status osoby, ktérej haplotyp
oznaczono kolorem szarym. Chromosom Y tej osoby rézni sie od chromosoméw jed-
nej z ujawnionych linii w pieciu z pietnastu badanych miejsc, co moze oznaczaé, ze
chromosom ten nalezy do odrebnej linii ojcowskiej. Nie mozna jednak wykluczyé,
ze istnieje dalekie pokrewienistwo miedzy chromosomem Y tej osoby a pozostatymi
chromosomami grupy. Aby wyjasni¢ tego typu watpliwosci przeprowadzi¢ mozna
wspominane wczeéniej badania Y-SNP, dzigki ktorym mozliwe jest opisanie zmien-
nosci DNA chromosomu Y w kategoriach stabilnych ewolucyjnie haplogrup. Bada-
nie Y-SNP przeprowadzone dla opisywanego przypadku wykazuje, ze chromosom
Y, co do ktérego pokrewieristwa z badang grupa byly watpliwosci rzeczywiscie
posiada mutacje Y-SNP kwalifikujace go do haplogrupy 1, podczas gdy pozostale
z badanych chromosoméw nalezg do podgrup haplogrupy R. Uprawniony jest za-
tem wniosek, ze w badanej grupie mezczyzn, noszacych jedno nazwisko, obecne sa
chromosomy pochodzgce z przynajmniej trzech réznych linii ojcowskich. Dodatko-
wa korzyscia wyplywajaca z analizy podobienistwa haplotypéw Y-STR z wykorzy-
staniem sieci filogenetycznych jest mozliwos$é oszacowania wieku poszczegdlnych
galezi sieci, co pozwala na okreslenie, z pewnym przyblizeniem, kiedy zyt ostatni
wspoélny, meski przodek badanych oséb.

3.4. Ustalanie pochodzenia biogeograficznego

Ostatnim z aspektow analizy markeréw haploidalnych, o ktérym warto wspo-
mnie¢, jest mozliwos¢ wykorzystania otrzymanych wynikéw do szacowania tzw.
pochodzenia biogeograficznego, czyli populacji pierwotnej, z ktérej wywodzi sie
dana linia ojcowska lub matczyna. Dla badan tego typu szczegélnie przydatne sa ha-
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plotypy chromosomu Y, ze wzgledu na swoje stosunkowo wysokie zréznicowanie
oraz specyficzng ceche okreslang jako patrilokalnos¢, ktéra polega na tym, ze w wiek-
szosci kultur mezczyzni majg tendencje do zamieszkiwania rejonéw niezbyt odle-
glych od miejsca swego miejsca urodzenia. W wyniku takiego zachowania nastepuje
gromadzenie sie w okredlonych lokalizacjach geograficznych charakterystycznych
dla nich haplotypéw. Ujawnienie w DNA danej osoby haplotypu chromosomu Y
specyficznego dla danego regionu geograficznego moze zatem stanowi¢ wskazéwke
dotyczaca pochodzenia linii ojcowskiej, do ktérej ta osoba nalezy.

Ustalanie pochodzenia biogeograficznego jest technika, ktéra silnie powigzana
jest z dostepnoscia kompleksowych danych o czestosciach poszczegélnych haplotypow
w wielu réznych populacjach. Biorac pod uwage dzisiejszy stan baz danych oraz zakres
oznaczanych powszechnie haplotypéw chromosomu Y mozna stwierdzi¢, ze badania
pochodzenia znajduja sie jeszcze w powijakach, cho¢ w specyficznych przypadkach by-
wajq przydatne nawet przy ograniczonym zestawie danych dostepnych dzis.

Podobne badania pochodzenia linii matczynych napotykaja na dwie wazne
przeszkody: mniejsza zmienno$é mtDNA oraz wieksza sklonnosé¢ kobiet do zmiany
miejsca zamieszkania. W efekcie opisanych zjawisk w przypadku mtDNA efekt aku-
mulacji nowych mutacji w konkretnej lokalizacji geograficznej jest znacznie ograni-
czony. W przypadku mtDNA badania pochodzenia biogeograficznego sa uzyteczne
zwykle tylko w sytuacjach, w ktérych konkretna linia matczyna nosi mutacje charak-
terystyczna np. dla konkretnej grupy etniczne;j.

4. Kilka uwag konicowych dla oséb rozwazajacych przeprowadzenie
badan genetycznych

Omawiane w niniejszym rozdziale metody ustalania pokrewienistwa sa,
w mniejszym lub wigekszym zakresie, oferowane przez wiele r6znych laboratoriéw,
w tym przez instytucje prywatne.

Ze wzgledu na fakt, iz analizy tego typu wymagajg rzetelnej wiedzy naukowej
i dysponowania odpowiednio wyposazong pracownia genetyki molekularnej, warto
przed podjeciem decyzji o przeprowadzeniu badan genetycznych zasiegnaé szczeg6-
towej informacji odnosnie do$wiadczenia danego laboratorium w tego typu badaniach
i jego rzetelnosci. Zdarzaja sie niestety sytuacje, w ktérych osoby poszukujace odpo-
wiedzi na skomplikowane pytania zwigzane z analiza blizszego badz dalszego po-
krewienistwa trafiaja do instytucji, ktérych personel nie posiada odpowiedniej wiedzy
i doswiadczenia do prowadzenia takich analiz, a ktére reklamuja sie jako jednostki
o duzym potencjale naukowym, uzywajac w swoich nazwach takich stéw jak ,insty-
tut” czy ,zaktad”, kojarzacych sie jednoznacznie z jednostkami naukowymi. Prowadzi
to czasem do sytuacji, w ktérych osoba zlecajaca badania wydaje duze kwoty, nie uzy-
skujac w zamian oczekiwanych informagji, lub, co gorsza, uzyskujac informacje nie-
zgodne ze stanem faktycznym. Czesto okazuje sie potem, ze mozliwe bylo zaoszcze-
dzenie pieniedzy przez szczegélowa i poparta odpowiednia wiedzg naukowaq analize
danej sprawy, ktérej nierzetelna placéwka wykonujaca badanie nie przeprowadzita.

Niestety osobie nie posiadajacej specjalistycznej wiedzy trudno jest na pod-
stawie jedynie oferty internetowej czy ogloszenia w gazecie oceni¢ rzetelno$¢ da-
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nej instytucji, tym bardziej, ze oferty takie bardzo czesto przedstawiaja w sposéb
przesadzony, lub nawet nieprawdziwy, mozliwosci danego laboratorium. Dlatego
moim zdaniem najbezpieczniejszym sposobem unikniecia omawianych problemow
jest przeprowadzenie badan genetycznych, szczegdlnie jesli nie jest to prosta analiza
bezposredniego pokrewieristwa, w placowce akademickiej o uznanej renomie.

5. Podsumowanie

Celem tego artykulu byto wprowadzenie Czytelnikéw w $wiat genetyki mo-
lekularnej i jej ré6znorodnych zastosowan w badaniach blizszego i dalszego pokre-
wienistwa. Zdaje sobie sprawe, Ze tematyka ta jest dos¢ trudna i hermetyczna, przez
co czesto mozliwosci badan genetycznych sa przeceniane, badZ niedoceniane przez
ich potencjalnych beneficjentow. Staratem sie zatem mozliwie obiektywnie i przej-
rzyscie przedstawi¢ mozliwosci, jakie oferuje genealogii nowoczesna genetyka mo-
lekularna, ale réwniez wskazac jej ograniczenia. Mam nadzieje, ze niniejszy artykut
pozwoli lepiej zrozumie¢ potencjalne zyski ptynace z badan genetycznych i oszaco-
wac ich przydatnoé¢ dla prowadzonych, wlasnych badan genealogicznych.

6. Stownik podstawowych pojeé

Autosom - chromosom nie warunkujacy plci. Cztowiek posiada w swoich komérkach
22 pary autosoméw, oznaczone numerami od 1 do 22 i dwa chromosomy piciowe
(XX 1ub XY).

Chromosom - pojedyncza, ciagla czasteczka DNA zawierajaca zestaw genow.

Chromosom plciowy - chromosom biorgcy udzial w warunkowaniu plci organizmu.
U czlowieka chromosomy plciowe oznaczane sa symbolami X i Y, przy czym
obecnoséé w komérce chromosmu Y warunkuje ple¢ meska.

DNA - kwas deoksyrybonukleinowy, czasteczka chemiczna, przyjmujaca fizycznie
postac nierozgateziajacej sie nici, przechowujaca informacje o budowie wszelkich
biatek i innych biomolekut koniecznych do prawidlowego funkcjonowania komorek.

DNA mitochondrialny - (w skrécie: mtDNA) kolista czasteczka DNA wystepujaca
w komorce odrebnie od reszty genomu, wewnatrz mitochondriéw i dziedziczona
u ssakoéw wylacznie w linii matczynej.

Gen - fragment nici DNA zapisujacy informacje o budowie jednego z biatek (czasem
tez czasteczki RNA) potrzebnych w komorce.

Genom - zestaw czasteczek DNA (chromosoméw) zawierajacych kompletna
informacje genetyczng, charakterystycznag dla komérek danego gatunku i osobnika
danej plci. W sktad kompletnego genomu wchodzi po jednym chromosomie z kazdej
pary, zatem w kazdej komorce ciala obecne sa dwa genomy, a w komoérkach
rozrodczych jeden genom.

220



Genealogia i genetyka - wspdlny przedmiot badan, r6zne perspektywy

Genotyp - zapis wariantéw sekwencji DNA wystepujacych w konkretnym miejscu
(locus) na obu chromosomach danej pary. Genotyp moze by¢ homozygotyczny (jesli
na obu chromosomach wystepuje taki sam wariant sekwengji) lub heterozygotyczny
(jesli warianty na obu chromosomach sa rézne).

Haplotyp - zestaw charakterystycznych cech (mutacji) wystepujacychna pojedynczej,
ciggtej nici DNA.

IBD - skrét od wyrazenia identical by descent, ktére oznacza wariant polimorfizmu
(patrz: polimorfizm) wystepujacy w genomach badanych oséb dlatego, ze otrzymaty
go od wspdlnego przodka.

IBS - skrot od wyrazenia identical by state, ktére oznacza wariant polimorfizmu DNA
(patrz: polimorfizm) identyczny w genomach badanych oséb, lecz nie pochodzacy
od wspodlnego przodka.

Kodon - tréjliterowa sekwencja (patrz: sekwencja) nukleotydéw (patrz: nukleotyd),
rozpoznawana przez mechanizmy komérkowe odczytujgce informacje genetyczna.

Nukleotyd - czasteczka chemiczna stanowigca podstawowy modul budowy
DNA. W ludzkim DNA wystepuja 4 nukleotydy, okreslane konwencjonalnie jako:
adenina, cytozyna, guanina i tymina. Bardzo czesto stosuje si¢ skrécony zapis nazw
nukleotydéw w postaci liter A, C, GiT.

Marker -fragment DNA wystepujacy w populacji w wiecej niz jednym wariancie
sekwengji (patrz: sekwencja), uzywany w celu uzyskania profilu genetycznego.

Mikrosatelita - (takze: sekwencja STR) wysoce zmienny fragment DNA, wystepujacy
w populacji w kilkuy, kilkunastu lub nawet kilkudziesieciu wariantach.

mtDNA - patrz: DNA mitochondrialny.

Mutacja - losowa zmiana sekwencji DNA.

Mutacja punktowa - patrz: SNP.

Polimorfizm - zmiennos¢ sekwencji DNA w obrebie danego gatunku lub populacji.

Populacja - grupa osobnikéw danego gatunku wyrézniona na podstawie
charakterystycznych cech lub pochodzenia geograficznego. Populacje ludzkie
definiowane sa zwykle w oparciu o miejsce zamieszkania lub przynalezno$¢ etniczna
danej grupy ludzi.

Profil genetyczny - opis charakterystycznych cech DNA danej osoby wykonany
w oparciu o wyniki badar wariantéw sekwencji DNA wystepujacych w wybranych
miejscach chromosomoéw lub jednego chromosomu. Profilem moze by¢ np. zbiér
genotypow (patrz: genotyp) lubhaplotyp chromosomu Y czy mtDNA (patrz: haplotyp).
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Rekombinacja - proces wymieniania sie chromosoméw danej pary fragmentami
nici DNA. Zjawisko to zachodzi podczas produkcji komérek rozrodczych i prowadzi
do powstania nowego chromosomu, niosacego w swojej sekwencji mieszanine cech
genetycznych charakterystycznych dla chromosoméw wyjsciowych.

RNA - kwas rybonukleinowy, substancja chemiczna podobna do DNA, spelniajaca
w komorkach szereg funkcji pomocniczych, m.in. posredniczenie w odczycie
informacji zawartej w DNA.

Sekwencja - kolejnoé¢ ulozenia nukleotydéw w danej nici DNA.

SNP - (takze: mutacja punktowa) zmienny fragment DNA wystepujacy w populacji
w niewielkiej liczbie wariantéw, najczesciej w dwaoch.

STR - patrz: mikrosatelita.

Y-STR - sekwencja mikrosatelitarna (STR) wystepujaca na chromosomie Y.
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Rycina 1. Schematyczny opis istoty zapisu informacji genetycznej w DNA czlowieka.
(Szczegotowy opis w tekscie).
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Rycina 2. Schemat przekazywania informacji genetycznej. Aby zilustrowac istote procesu
rekombinacji i zachowac czytelnosc, przedstawiono tylko jedng z 22 par ludzkich chromo-
somow nieptciowych (autosomow) obecnych w komérce. Aby zaznaczyc réznice sekwencji
chromosomow, kazdy z chromosomow rodzicielskich danej pary wypetniono odmiennym

deseniem.
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Rycina 3. llustracja uzyskiwania profilu genetycznego w oparciu o analize autosomow,
mikrosatelitow chromosomu Y i sekwencji mtDNA. Okregi symbolizujq wybrane miejsca na
nici DNA tworzqcej danych chromosom, ktore poddawane sq badaniom. Wewngqtrz okregow

zaznaczono symbol wariantu sekwencji DNA obecnego w badanym miejscu. W przypadku
mikrosatelitow warianty sq oznaczane liczbami, w przypadku mtDNA podaje si¢ nukleotyd
wystepujgcy w badanym miejscu nici.

Profil autosomalny Profil chromosomu Y Profil mtDNA
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Rycina 4. Dziedziczenie markeréw haploidalnych. Poszczegolne przypadki nowych mutacji
zaznaczono X. Litery A, B, C, D i E oznaczajq poszczegolne, charakterystyczne mutacje
(szczegotowe omowienie w tekscie).
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Rycina 5. Przyktadowe drzewo pokrewieristwa obejmujgce cztery pokolenia. Strzatki pokazujq ilos¢
materiatu genetycznego danej osoby przekazywanej kolejnym pokoleniom. Przyktadowo, osoba
A przekazuje swojej corce 50% swego DNA, ta przekazuje swojemu dziecku 25% DNA
utrzymanego od matki, a corka (S) przekazuje swemu dziecku juz tylko 12.5% DNA wywodzqgcego
sig od prababki w linii matczynej. Dalszy opis i odwolania do tej ilustracji znajdujq si¢ w tekscie.
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Rycina 6. Schemat sieci haplotypéw Y-STR obejmujgcej 27 0s6b o tym samym nazwisku.
Kazdy okrqg reprezentuje pewien haplotyp chromosomu Y okreslony w oparciu o 15 ukta-
déw Y-STR. Srednica kazdego okregu odzwierciedla liczbe 0séb posiadajacych dany haplo-
typ. Najmniejsze okregi to pojedyncze osoby, w wigkszych okregach zaznaczono liczbe 0sob
posiadajgcych chromosom Y o danym haplotypie. Linie tqczqce okregi reprezentujg mutacje,
ktorych rezultatem jest zréznicowanie haplotypdw wywodzqcych sie z jednej linii ojcow-
skiej. Zroznicowanie to jest proporcjonalne do czasu, jaki uptyngt od powstania haplotypu
wyjsciowego dla danej linii ojcowskiej. Dtugos¢ linii odzwierciedla liczbe mutacji odroznia-
jacych haplotypy (podano rowniez szarq czcionkg). Podobne sieci konstruuje sig rowniez dla
zilustrowania pokrewieristwa pomiedzy haplotypami mtDNA.
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Tabela 1. Analiza bezposredniego pokrewieristwa na przyktadzie badania dziecka i domnie-

manego ojca. W profilu dziecka pogrubiono te warianty, ktére mogq pochodzi¢ od domnie-

manego ojca a w profilu ojca pogrubiono te warianty, ktore mogt przekazac dziecku. W nie-

ktorych mikrosatelitach w profilu dziecka (np. D351358) nie mozna jednoznacznie ustalic,
ktory z wariantéw pochodzi od ojca, jednak nie uniemozliwia to wykonania obliczen.

Dziecko Domniemany ojciec
Mikrosatelita | Wariant 1 | Wariant2 |  Allel 1 Allel 2 Xifgj;iﬁ?x‘a

D3S1358 15 15 15 15 4.016064
D195433 14 14 14 14 2.673797
D2S1338 18 23 18 22 2.450980
D168539 8 11 8 1 41.185840
D18S51 1 16 14 16 1.295337
D1S1656 17.3 17.3 13 17.3 3.125000
D10S1248 13 16 12 16 1.923077
D2S441 14 14 14 14 3.362475
THO1 7 9.3 9 9.3 0.761035
VWA 17 18 18 18 2.382087
D21S11 31.2 32.2 28 31.2 2.631579
D125391 17 21 17 19 2.358491
D8S1179 9 15 9 9 33.333333
FGA 22 22 22 24 2.551020
ACTBP2 27.2 27.2 97.2 97.2 13.513514
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Wsp6élczynnik pokrewienistwa (ojcostwa) PI =366 841 903

Prawdopodobienistwo pokrewieristwa (ojcostwa) W= 99.999999727 %




