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DNS polimorfizmusok, lokalizáció



CTCTAGT

GAGATCA

CAGCTA

GTCGAT

TAGTGAC

ATCACTG

DNS polimorfizmusok

polimorfizmus - célrégió a PCR vizsgálatokbanpolimorfizmus - célrégió a PCR vizsgálatokban

GATATCG
CTATAGC

CATACATACATACATA

GTATGTATGTATGTAT

GTCACCG
CAGTGGC

CACACACACACACA
GTGTGTGTGTGTGT

GTTGACG

CAACTGC

GAGCCCTAGCCAG
CTCGGGATCGGTC

GTTAACG

CAATTGC

GATCCGGAGCTTA

CTAGGCCTCGAAT

CAGCTA

GTCGAT

P : polimorf célszakasz (marker, lokusz, allél)

P



Mikroszatellit struktúra

Human Evolutionary Genetics, Jobling, 2004



Mikroszatellita genotipizálás PCR-rel



Separate PCR products from various 

samples amplified with primers 
targeted to a particular STR locus

Combine

Re-amplify

Find representative alleles 
spanning population variation

Polyacrylamide Gel

Figure 5.3, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press

STR allélek genotipizálása: multiallélek



Mikroszatellita – STR – markerek 
(Short Tandem Repeat)

a repeat régió variábilis az egyes minták között míg a 

flanking régió ahol a PCR primerek tapadnak állandó

Homozigóta = a két allél megegyezik

Heterozigóta = allélek különbözők és egymástól elválaszthatók

A primerek kötési helye meghatározza a PCR termék méretét!

7 repeat

8 repeat

AATG

Flurescens 
jelölés

Fluorescens festék jelölt 
PCR terméket képez



(A) Három lokusz szimultán amplifikálása egy reakcióban

Locus A Locus CLocus B

(B) PCR termékek elválasztása fragmens méret alapján

A
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Figure 4.3, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press

Multiplex - PCR





Mikroszatellita allélgyakoriság diagramok
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Genotípus gyakoriságok statisztikai interpretálása

• Allél-gyakorisági adatok generálása a vizsgált populációban gyűjtött 

minták sorozatából (általában 100-200 nem rokon egyed / populáció

autoszóma STR lókuszok esetén)

• Allél-gyakorisági értékek meghatározása minden lókuszon és az 

összes megfigyelt allélra

• Allél-gyakorisági értékek felhasználásával a kérdéses DNS-profil 

előfordulási gyakoriságának kiszámolása

– Homozigóta (p2), Heterozigóta (2pq)

– Product rule: független lókuszok genotípus gyakoriságának 

multiplikálhatósága PM = (P1)(P2)…(Pn)









Autoszómás marker
(az összes felmenőnktől 
örököljük részletekben)

Y-kromoszóma
(csak a fiú gyermekek 

öröklik apjuktól)

Mitokondriális DNS
(minden gyermek az 
édesanyjától örökli)

Leszármazási markerek

Figure 9.1, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press

Eltérő öröklődési mintázatok



Adapted from http://www.cstl.nist.gov/div831/strbase/ystrpos1.htm



Y kromoszómás vizsgálat bűnügyi mintákon





Counting Method

95% confidence interval

1-(0.05)1/N ≈ 3/N



?
nagybácsi unokatestvér

Figure 9.3, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press

Y kromoszóma vizsgálat során a férfi ági fiú rokonok 

mindegyike potenciális mintaadó









DNS szekvenálás láncterminálással 
(Sanger)



D-loop: anyai leszármazási vonal genetikai 

azonosítása

A vizsgált minták mtDNS szekvenciáját a referenciaként használt
rCRS-hez illesztjük (pl., 16071-16140)

A referencia szekvenciától való eltérések pozícióját és nukleotidját
jegyezzük le, ami megadja az adott minta mtDNS haplotípusát

Bizonyíték

16093C 
16129A

Összehasonlító

16093C 
16129A

- Kizárható

Bizonyíték: - Inkonkluzív

- Nem zárható ki







EMPOP: mtDNS szekvencia adatbázis

www.empop.org



Counting Method
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Figure 10.9, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press

Heteroplazmia vagy keveredés?



Mitokondriális DNS mutációk: heteroplazmia

Deléció: mitokondriális 

eredetű betegségek (anyai)

- MITOMAP

Szubsztitúció: ált. neutrális

Mutációs ráta: non-uniform

10-6 – 10-7/ bp / generation

Mutációs hot-spotok

Citoplazmikus szegregáció:

„bottleneck”                 

(palacknyak effektus)

Heteroplazmia – homoplazmia:

szövet- és módszer specifikus





A Romanovok maradványainak azonosítása 
molekuláris genetikai módszerrel
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16569/1342 bp 268 bp 137 bp
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AFDIL “mini-primer” set
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MPS1A (170 bp)

MPS1B (126 bp)

MPS2A (133 bp)

MPS2B (143 bp)

MPS3A (126 bp)

MPS3B (132 bp)

MPS4A (142 bp)

MPS4B (158 bp)

AFDIL primer set

Figure 10.3, J.M. Butler (2005) Forensic DNA Typing, 2nd Edition © 2005 Elsevier Academic Press

Mitokondriális DNS: PCR és szekvenálási stratégia



A fő mitokondriális DNS leszármazási vonalak





A fő mitokondriális DNS haplocsoportok eloszlása
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Mitokondriális DNS haplocsoport eloszlások



A fő mitokondriális DNS haplocsoportok eloszlása a 
nyugat-eurázsiai kontinensen  


