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1. BEVEZETES

Egy személy DNS allomanya egy masikétdl nagyon nagy szamu eltérést tartalmazhat, ezeknek a
varidcidknak az egyszeri meghatirozdsaval kézenfekvd eljards nyerheté az individuumok DNS
mintabdl vald azonositisara. Onmagéaban egyetlen 16kusz sem rendelkezik csak egyetlen egyedre
jellemzo tulajdonsaggal, azonban a megfeleld szamu polimorf helyen megéllapitott allélok egyiittese —
un. genetikai profil — ,,genetikai személyi szamként” értelmezhetd. Az egyedek genetikajarol alkotott
kérdések és megallapitasok ugyanakkor nem fogalmazhatéak meg elszigetelten 6nmagukban, mivel a
kérdésekre adandd valaszok — pl. hogy két DNS minta ugyanazon személytdl szarmazik-e — abban a
populécioban megfigyelt genetikai variaciok szerkezetétdl €s szintjétdl fiigg, melybe a kérdéses
személy is tartozik. Ezért az egyedi varidcidkat mindig populacios Osszefiiggésbe kell helyezni, és
megfeleld statisztikai modszert kell alkalmazni a kiilonb6z6 hipotézisek tesztelésére.

A polimeraz lanreakcio (PCR) felfedezésének évében, 1985-ben keriilt sor a DNS-vizsgalatok
elsé torvényszéki alkalmazasara Anglidban. A  mikroszatellitdk (Short Tandem Repeats)
igazsagiigyben vald alkalmazhatosagat is a PCR-technika gyors elterjedése tette lehetdvé, a PCR
termékek ciklus szekvenalasaval pedig megnyilt az Ut a mitokondridlis DNS szekvencidban rejlé
polimorfizmusok irdnyaba. A mikroszatellita 16kuszok olyan nem atir6d6 DNS-régiok, ahol 2-6
bazisparbol allo rovid szakaszok tandem moddon ismétlddnek egymdésutan. A repeat egységek
ismétlédéseinek szama az egyes egyének kozott nagy valtozatossagot mutat, ez a polimorf jelleg teszi
Oket alkalmassd genetikai személyazonositdsi célokra. Az STR markerek jelenleg kulcsszerepet
toltenek be igazsagiligyi célu alkalmazésok teriiletén, amit nagy szamuk ¢és viszonylag magas foku
polimorfizmusuk mellett egyszeri PCR amplifikalhatosaguknak koszonhetik. Az utobbi években a
mitokondrialis DNS szekvencia-polimorfizmusainak igazsagiligyi szempontu analizise ¢és alkalmazasa
rendkiviili mértékben megndtt, jorészt annak kdszonhetden, hogy a mitokondridlis genom vizsgélati
érzékenysége nagysagrendekkel nagyobb, mint a nuklearis DNS-ben lokalizdlodod STR lokuszoké,
mely tulajdonsaga alkalmassa teszi degradalddott, akar tobb éve, évtizede bomlasnak indult biologiai

anyagmaradvanyok (pl. csontok) azonositasara is.

2. CELKITUZESEK

All¢l- ¢és profilgyakorisagi adatbazisok nélkiil az STR vizsgélatok, haplotipus adatbazisok nélkiil a
mitokondridlis DNS analizis tO0rvényszéki bizonyitd erejének statisztikai interpretacidja nem
lehetséges. Munkam egyik alapvetd célja volt ezért a mitokondrialis DNS polimorfizmusok genetikai
analizisének magyarorszagi igazsagiigyi gyakorlatba vald bevezetése és hitelesitése, ami magaba

foglalta mitokondrialis DNS haplotipusok automatizalt generalasat és ellendrzott hitelesitését a magyar



populacidéban. Ugyanakkor a molekularis genetikai technoldgia fejlédésével megjelend multiplex PCR
rendszerek és fluoreszcens detektalas lehetdségeit kihasznalva multilokuszos (15-17 STR marker)
analitikai modszerre épiild, relative gyors automatizalt eljarassal terveztik magyar populacios
mintdink autoszoma STR alapu, igazsagiigyi célu statisztikai elemzését. A magyar populaciokban
generalt (STR és mitokondridlis) DNS-profilok genetikai analizise altal olyan populacids referencia
adatbazisok létrehozasa volt a célom, amelyek segitségével a DNS azonositdé vizsgalatok bizonyitd
ereje populacidstatisztikailag megbecsiilhetdvé valhat a magyarorszagi torvényszeki eljarasok soran.
Korabbi populacidégenetikai elemzések mar felhivtak a figyelmet arra, hogy a magyar népesség
genetikailag erésen szeparalt, ezért joggal vetddik fel az a kérdés, hogy egy referencia populacios
adatbazis milyen feltételekkel és korlatokkal alkalmazhatd a magyar népességre. Ennek a tesztelésére
tobb magyar, de nem feltétleniil magyarorszagi lokalizacidju populacids minta felmérését végeztem el
az analizisbe bevont STR és mtDNS markerekkel, minddsszesen mintegy 1200 személyi mintat
bevonva a populécios felmérésbe. Korabbi adatok nyoman a referencia populacidés mintat a budapesti
kevert populacio véletlenszertien kivalasztott személyeibdl allitottam Ossze. Megel6z6 vizsgalatok

(vércsoportok, fehérjeanalizis) alapjan a hazai roma és askendzi zsidd népesség mutatta a legnagyobb

genetikai tavolsadgot a tobbi magyar népcsoporttol, mely kérdést STR és mtDNS szinten is elemezni

szandékoztam. A csikszeredai székely és a gyimesi csangd populaciok bevonasa pedig lehetdséget
teremtett arra, hogy olyan etnikumok is bekeriiljenek a magyar népesség populaciogenetikai
felmérésébe, amelyek korabban nem vagy csak korlatozott mértékben keriiltek feldolgozasra.

Munkam f6 céljai a kovetkezok voltak:

1. Human autoszoéma STR markerek (15 tetra- és 2 pentanukleotid STR) multiplex vizsgélataval az
Osszeallitott populacios mintak genotipizalasa, allél- és profilgyakorisagi tablazatok létrehozasa;

2. A populacids felmérések soran detektalt mikrovarians STR allélek jellemzése;

3. Az analizalt STR polimorfizmusok géndiverzitdsanak, a polimorfizmus fokénak, személyazonositd
hatékonysaganak megallapitdsa a magyar populaciokban;

4. A vizsgalt populaciok Hardy-Weinberg egyensulyi tesztelése az analizalt STR markereken;

5. A human mitokondrialis DNS automatizalt szekvencia-analizisének laboratoriumi bevezetése, a
teljes kontroll régi6 szekvencia megallapitisa az 0Osszeallitott populdcidos mintdkon, mtDNS
haplotipus adatbazisok generalasa;

6. A mtDNS kontroll régi6 genetikai diverzitdsanak, a polimorfizmus fokanak, személyazonositd
hatékonysaganak megallapitdsa a magyar populaciokban;

7. A felmérésbe bevont magyar populaciok mtDNS haplocsoport szerkezetének felmérése;

8. A felmérésbe bevont magyar populaciok genetikai strukturaltsaganak felmérése STR- és mtDNS-

profilok alapjan;



3. ANYAGOK ES MODSZEREK

A populécios felmérés hat magyar populaciot, 6sszesen 1194 populacidés mintat dlelt fel. A biologiai
mintakbol (vér-, nyal-, szdjnydlkahartya-torlet mintdk) a DNS kinyerése, a DNS-koncentracid
meghatarozasa, az STR 16kuszok multiplex-PCR sokszorozasa, az STR genotipizalas DNS-
fragmensanalizissel, a mikrovaridns STR all¢lok szekvencia-analizise standard protokollok szerint
tortént. A mtDNS teljes kontroll régidjanak (16024-16569, 1-576) PCR alapt szekvenalasat teljesen
automatizalt laboratoriumi eljarassal végeztiik, ami robotizalt PCR amplifikiciot és szekvenaldst,
valamint kizarolag elektronikus adattranszportot foglalt magaba.

A mtDNS haplotipusok haplocsoportba sorolasa a kontroll régioé szekvencia-motivumai alapjan
haplocsoport-specifikus vagy haplocsoporthoz kapcsolt szekvencia polimorfizmusok alapjan tortént.

A populaciodgenetikai alapértékeket mind az STR, mind a mtDNS adatok vonatkozasiban
standard formuldk alapjan szadmoltuk ki. A mtDNS szekvencia-adatok populécio-statisztikai
kiértékelését az Arlequin ver.2001 szoftver felhasznalasaval végeztilk. A mtDNS haplotipusparok
kozotti eltérések kalkulacidjahoz a LISA és a PAUP* v4.0 szamitogépes programokat vettiik igénybe.

A Hardy-Weinberg egyensuly (HWE) tesztelését a Fisher-féle exact tesztnek tovabbfejlesztett
valtozata segitségével az Arlequin ver.2001 populdciogenetikai szoftverrel végeztik el. A HWE
tesztelése soran Bonferroni-korrekciot is alkalmaztunk.

A populacio-parok homogenitas-vizsgalatat komputerizalt G-statisztikdval az RxC szoftver
felhasznalasaval végeztiik, az egyes populaciok kozott a genetikai profilok interpopuldcios
variabilitdsanak becsléséhez hagyoméanyos Wright-féle F-statisztika analizist és molekularis
varianciaanalizist (AMOVA) hasznéltunk. A szamitasokat a Genetic Data Analysis (GDA v.1.1) és az
Arlequin ver.2001 szoftver segitségével végeztiik el.

A mitokondrialis DNS haplotipusadatok median joining network analizisét a Network 4.2
szamitogépes program felhaszndlasaval a 360 erdélyi (székely és gyimesi csangd) populdciés mintan

végeztik el. A csangd és a székely populacido kozotti migracios ratdira a MIGRATE szoftver

crer

4. UJ MEGALLAPITASOK (TEZISEK)

4.1. Az igazsagligyi genetikai célu populacios felméréseink soran hat magyar populacidés minta
Osszesen 1194 személyének autoszéma STR-alapu genotipizalasat végeztiik el. A genetikai analizishez
hasznalt STR 16kuszok korét tigy alakitottuk ki, hogy minden egyes minta legalabb 13 l6kuszon, az Gn.
CODIS torzs-markereken (CSFIPO, D3S1358, D5S818, D75820, D8S1179, D13S317, D165539,
DI18S51, D21S11, FGA, THOI, TPOX, VWA) meg legyen tipizalva.



Referencia populacidés mintankat a budapesti kevert populaciobdl véletlenszertien kivalasztott
223 személy jelentette, akiket az Osszes kivalasztott marker (az elébbieken til még a D2S1338,
D195433, Penta E, Penta D l6kuszok) genotipizalasaval jellemeztiink [1, 3, 4]. A budapesti referencia
populacié analizise a felmérésbe bevont és a laboratériumunkba bevezetett 0sszes multiplex STR
rendszerrel (ProfilerPlus, Identifiler, PowerPlex16) megtortént, igy ezt a felmérést kisebb 1éptékii
primer konkordancia tesztelésnek is tekinthetjiik a kevert magyar populdcioban. A kiilonb6zd
multiplex rendszerekkel az Osszes mintan atfedd markereken kapott megegyezd genotipusok
egybevagnak a nemzetkdzi adatbazisokon eddig elvégzett konkordancia felmérések eredményeivel.

A viladgon elsdként vontunk be nem magyarorszagi, de magyar populaciokat (székely és gyimesi
csangod) igazsagiigyi aspektusu autoszéma STR analizisbe. A populdciokban az §sszes mikroszatellita
marker genotipizalasat elvégeztiik [5]. Az erdélyi eredetli populaciés mintdk mellett egy-egy dél-
magyarorszagi (Baranya megye) ¢és kelet-magyarorszagi (Debrecen kornyéki) roma populécio,
valamint egy budapesti askenazi zsido populacié elemzésére is sor keriilt 15 autoszomas STR markerre

nézve [4].

4.2. Populécios felméréseink sordn négy mikroszatellita 16kuszon (D7S820, D13S317, D18S51,
FGA) 0sszesen hatféle olyan allélvarianst detektaltunk, melyek egyszerii fragmensanalizissel nem
voltak definidlhatok. A mikrovaridns STR alléleket PCR termékiik klonozadsaval és szekvenalasaval
jellemeztiik [1, 2, 4]. A szekvencia-analizis soran az STR lokusz polimorf ismétlddé szakaszat,
valamint a repeatek hatarold régioit érintd mutaciokat is megfigyeltiink. A D13S317 16kusz ritka 7-es
alléljaban egy 4 nukleotidos (TGTC) szakasz delécidja a reverz primer kotddési helyén az allél
elvesztését (drop-out) okozta a modositott primerrel torténdé PCR-amplifikalas soran [2]. A D7S820
lokuszon detektalt mikrovarians allélek pontos DNS szekvencidinak leirdsaval lehetdség nyilt a
D7S820 16kusz kromoszoma lokalizacidjdnak pontosabb meghatarozasara a 7ql1.23-g21
kromoszéma-szakaszra [1]. A kelet-magyarorszagi roma populacido tobb, egymastol latszolag
fliggetlen mintajaban az FGA 16kuszon leirt 24.1 mikrovarians allél jelenléte, ennek az allélnek az
alacsony eldfordulasi gyakorisaga (<1%) a populaciokban beltenyészetet vagy genetikai sodrodast

jelezhet a roma szub-populédcioban [4].

4.3. A markerek polimorfizmusanak fokat jellemzé paraméterek alapjan a magyar népességben a
DNS-alapu személyazonositashoz az alkalmazott 17 autoszéma STR marker koziil a Penta E, FGA ¢és
D18S51 mikroszatellitak birnak a legnagyobb igazsagiigyi megkiilonboztetd ill. individualizald erdvel,
mig a TPOX 16kusz mutatta a legalacsonyabb értéket.



Az elemzett populacidokat egymadassal Osszevetve, altaldban alacsonyabb diverzitasi értékeket
kaptunk a roma szub-populdcidokban €s a csangoknal, mig a budapesti referencia és askenazi zsido
populacidban valamint a székely népesség esetében magasabb diverzitasi értékek adodtak.

A hat populdciés minta allélgyakorisag-eloszlasa tobbé-kevésbé kiilonbozott egymastol. Az
allélgyakorisag-eloszlasokban megfigyelt jellegbeli eltérések heterogén alapitd hatasokra és/vagy
genetikai sodrodasi eseményekre utalhatnak a szub-populdciokban. Az allélgyakorisdg diagramok
alapjan nem allapithaté meg etnikum specifikus allél vagy eloszlasgorbe egyetlen egymarkeren sem.

Felmértiik az analizalt STR lokuszok polimorfizmusanak fok4dt minden egyes populacids
mintdban [1, 4, 5]. A 13 autoszémas (az un. CODIS torzs-) 16kuszra kombinalt atlagos egyezési
valoszintiség (pM) 10™"* = 107" értékek kozott mozgott. A kombinalt 4tlagos sziil6ségi kizard eré (PE)
ugyanerre a lokusz-készletre vonatkozoan 0,999983-0,999994 értéknek adodott. A 13 STR 16kuszbol
allo CODIS-rendszerrel az igazsagiigyi személyazonositas hatékonysdga mindegyik populaciéban
rendkiviill magasnak és egymassal kozel azonos nagydgrendiinek bizonyult. A 13 STR marker
analizisével potencidlisan biztosithatd a Magyarorszagon elkovetett biincselekményekben érintett

személyek individualizacidja.

4.4. A lokuszokon beliili potencialis allélikus asszocidcid statisztikai tesztelése (Hardy-Weinberg
egyensuly) eredményeként az egyensulytdl valo szignifikdns kiilonbséget kaptunk a baranyai roma
populacio D3S1358, D7S820, D8S1179, CSFIPO, Penta D, TPOX lokuszai [1, 4], a kelet-
magyarorszagi roma minta D13S317 lokusza [4], valamint a gyimesi csangd népesség DS5S818,
D21S11 lokuszai [5] esetében. Ugyanakkor a Bonferroni-eljaras alkalmazasaval az Exact-teszt
szintjét. Mindezek alapjan sem a roma mintakra, sem a csangd populaciora nem vethetjiik el a HWE

meglétét, ha a azt a populaciodk teljes genomi szintjén vizsgaljuk.

4.5. Magyarorszagon elsoként végeztik el a human mitokondridlis DNS kontroll régi6
polimorfizmusainak populacidés felmérését. Egy magyar mitokondrialis DNS-profil referencia
adatbazis létrehozésa érdekében négy populaciés mintdn — budapesti referencia, baranya megyei roma,
csikszeredai székely, gyimesi csangd — a mtDNS teljes kontroll régié szekvencidjat hatdroztuk meg
Osszesen 776 személy vonatkozasadban egy teljesen automatizalt laboratoriumi eljarassal [6, 7, 8]. A
szekvencia-adatok generdldsa sordn alkalmazott moddszer nulldra redukélta az tUn. ,,fantom
rekombinaciok™ és hibds szekvencidk adatbazisba valo keriilésének esélyét. A kettds ellendrzésen és
filogenetikai analizisen atesett DNS szekvencidk haplotipusai bekeriiltek az on-line hozzaférési
EMPOP igazsagiigyi célit mtDNS haplotipus adatbazisba (http://www.empop.org), ahol azok szabadon
hozzaférhetoek [8].



Mitokondrialis DNS analizisbe a vilagon elsdként vontuk be a hazai roma népességet, valamint

romaniai teriileti elhelyezkedésti magyar populaciokat (székely €s gyimesi csango).

4.6. Az analizisbe bevont négy magyar populdcidos minta dramai modon kiillonbozott egymastol
mitokondriadlis DNS szinten. A budapesti kevert (referencia) népességben megfigyelt haplotipus
diverzitas kisebb vagy jelentds mértékben csokkent a tobbi populécidoban [8]. A koriilbeliil azonos
mintaméret ellenére a budapesti kevert populaciés minta tobb mint haromszor annyi kiilonb6zd
megfigyelt haplotipussal rendelkezik, mint a Baranya Roma populacid ¢és oOtszor tobb egyedi
haplotipussal [6]. A csangd populdcioban szignifikdnsan kevesebb kiilonbzo és egyedi haplotipus volt
megfigyelhetd a székely populacidhoz képest, amellyel pedig szoros geografiai szomszédsagban ¢és
feltételezhetden genetikai kapcsolatban is all [7]. A gyimesi csdngd és a baranya megyei roma
populdciokban a két masik populacidhoz viszonyitva tapasztalt szignifikdnsan kevesebb megfigyelt
haplotipus genetikai izolacids hatdsokra utalhat ezekben az etnikai csoportokban. A budapesti
referencia és a székely populaciokban kalkulalt genetikai diverzitasi paraméterek megfelelnek az
atlagos eurdpai populdciokban kalkulalt adatoknak, a csangd és a roma populaciokban viszont
extrémen alacsony értékek adodtak, melyek szembetiind moédon eltérnek a publikalt nemzetkdzi
populacids adatoktol [8].

A leggyakrabban megfigyelt haplotipus mind a négy populdcioban més-mdas volt. A budapesti
referencia populacioban megfigyelt leggyakoribb haplotipus a legelterjedtebb nyugat-eurazsiai
haplotipussal egyezik meg, és kisebb-nagyobb gyakorisaggal mind a négy populdcidban eldéfordult.
Ezen a haplotipuson kiviil egyetlen egy fordult még eld mind a négy populaciés mintaban, viszont
Iényegesen kisebb gyakorisdggal. A gyimesi csangd és a baranya megyei roma népesség haplotipus
kompozicioja feltind mértékben eltért egy atlagos nyugat-eurdpai populacié képétdél. A roma ¢€s a
csangd populaciokban megfigyelt mitokondridlis DNS szintli homogenitds arra is utalhat, hogy

ezekben a szub-populédciokban a populaciok kézotti gén aramlas (gene flow) korlatozott.

4.7. A budapesti referencia, a baranya megyei roma, a csikszeredai székely és a gyimesi csangd
populacidk haplocsoport szerkezete rendkiviili mértékben kiilonbozott egymadstol [8]. A budapesti
referencia populacié haplocsoport eloszldsa nagyon hasonld az atlagos nyugat-eurdpai népességeket
jellemzd eloszlasra, a populacidés mintdban megfigyelt 0sszes szekvencia tobb mint 90%-a besorolhato
valamelyik nyugat-eurazsiai haplocsoportba [6].

A haplocsoport eloszlas a székely populacidk esetében is altalaban jol koveti az atlag europai
népességekre jellemzot, viszont szamottevden eltér attdl a gyimesi csangoknal. Ennek oka az itt €16
emberek eredetében és torténelmében keresendd, amely jelentds hatdst gyakorolhatott genetikai

allomanyukra is. A csang6 populéacid torzult haplocsoport eloszlasa szigetszeri genetikai izolacidra



utalhat. Az azsiai eredetii mitokondridlis DNS haplocsoportok relative magas aranya a székely
populacidban (~ 8%) a székelységet a kdzépkorban ért azsiai eredetli nomad behatasra utal [7].

A baranya megyei roma populacid haplocsoport eloszlasa sokkal inkabb az eurdpai cigény
népességekben megfigyeltekre hasonlit az M haplocsoport nagyon nagy ardnyt (>30%)
eurazsiai haplocsoportba. A baranyai roma populdcioban megfigyelt leggyakoribb haplotipus

rendelkezik a legnagyobb prevalenciaval az dsszesitett eurdpai roma populacids mintaban is [6].

4.8. A populaciok STR-profiljaiban és mtDNS haplotipus szerkezetében rejlé genetikai strukturaltsag
felmérése annak tisztazasa érdekében tortént, hogy a budapesti kevert népességbdl allo referencia-
adatbazisunk allél- és haplotipus-gyakorisagi értékei vajon milyen mértékben fogadhatok el hitelesnek

a teljes magyar népességre nézve.

4.8.1.A hat populacidés minta autoszoma STR szintli genetikai Osszetételében, a mikroszatellita
lokuszokon mért allélgyakorisagok ¢és allél-struktardk eloszldsa tekintetében szingifikans
kiilonbségeket detektaltunk. Valamennyi statisztikai teszt a legtobb szignifikans eltérést a baranyai
roma/budapesti referencia ill. a baranyai roma/budapesti askenazi populacid-parosban mutatta. A G- és
F-statisztika alapjan figyelemre méltd volt a roma populaciok egymashoz viszonyitott nagyfoku
heterogenitasa is, amit viszont az allé¢lok molekularis szerkezetén alapuld6 AMOVA csak csekély
mértékben tamasztott ald. A populdcio-parok koziil a legkisebb genetikai tagozodéast a budapesti
referencia/askenazi parosban kaptuk. A populacio-parok kozott kalkulalt egylokuszos Fsr ®-statisztika
indexek lényegesen magasabb értékiinek adodtak a négy magyarorszdgi populacidés minta
vonatkozasaban, mint amit elézéleg egyéb eurdpai populaciokban megfigyeltek. Mivel nemzetkdzi
felmérések soran nagyobb Fgsr és @gr értéket elsdsorban izolalt ill. eltérd genetikai eredetii
népcsoportokban detektaltak, ezért megfigyeléseink a magyarorszagi populdciok eltérd genetikai
multjara ill. izolaltsagara utalhat [1, 4].

Az autoszéma STR markerek tobbségének allélgyakorisag eloszlasa a budapesti referencia
populdcionak a székely és csangd populdciok viszonylatdban szignifikdns eltérést mutatott a G-
statisztika teszt alapjan, ami az erdélyi és a budapesti populacio részben eltérd genetikai szerkezetére
utalhat. Ez az eltérés a székely/csangd populacio-parban is megfigyelhetd. A populacid-parok kozott
kalkulalt egylokuszos Fsr és ®gsr értékek a lokuszok tulnyomo tobbségén nem erdsitették meg az
allélgyakorisag eloszlasban megfigyelt fenotipusos eltéréseket, ami alapjan 1ényegesen kisebb mértékii
szub-struktiralodas tételezhetd fel a budapesti referencia, a csikszeredai székely és a gyimesi csangd

populaciok kozott, mint a négy magyarorszagi populacidban tapasztaltak [5].



A vizsgalt 17 autoszomas STR kozott nem volt egy olyan marker sem, amely legaldbb egy
tesztben ne adott volna szignifikans eltérést. Mindegyik populaciés mintan elemzett 15 marker koziil, a
populécio-paronkénti Gsszehasonlitasban a legkisebb valtozatossagot a D5S818, CSF1PO ¢és THO1
lokuszokon tapasztaltuk. A legnagyobb genetikai variancidt a D3S1358, D18S51, Penta E és TPOX
lokuszokon detektaltuk. Ha populdcidkat nem parokban, hanem egyiitt vizsgaltuk, a megfigyelt Fsr
értékek alapjan a D7S820 lokusz mutatta a legnagyobb variabilitast. Ugyancsak magas variaciot
kaptunk a TPOX és Penta D lokuszok esetében. A adatbazisok kozott a legkisebb valtozatossagot a
CSF1PO mikroszatellita mutatta. Mindezek alapjan az analizalt 17 autoszémas STR marker koziil a
magyar népességben a CSFI1PO ¢és THO1 lokusz bir a legkisebb, a D7S820 és TPOX I16kusz
rendelkezik a legnagyobb informéacid-tartalommal a populacidk elkiilonithetdségére vonatkozolag. Az
Ot populacion mért Fig értékek nagysagabol arra is lehet kovetkeztetni, hogy a populéciokon beliili
beltenyésztés foka nem teljesen elhanyagolhato.

Ha a populaciok paronként tortén6 AMOV A-elemzése soran a 15 ill. 17 autoszoémas lokuszbol
allo profilok molekularis variancia tartalmat egytitt vizsgaltuk, nem kaptunk jelentds kiilonbséget a
budapesti referencia/debreceni roma parban, valamint a budapesti referencia populacid székely és
csangd populaciokkal alkotott populécio-parosai, valamint a két erdélyi mintacsoport kdzott. A tobbi
parositasban azonban a molekularis varianciaanalizis szignifikans kiilonbséget jelzett.

A budapesti referencia populacié tobb eurdpai populdcidos mintaval vald, lokuszonkénti
Osszehasonlitasaban a G-statisztika teszt alapjan csak kevés eltérést tapasztaltunk [1, 4]. Budapesti
referencia populdcionk allélgyakorisag-eloszlasa tehat nagyfoku hasonlosdgot mutat mas eurdpai
népcsoportokkal. Ezek az eredmények egybevagnak azzal a tudomdnyos nézettel, amely szerint a

kevert magyar népesség az indoeurdpai népekkel kdzeli genetikai rokonsagban all.

4.8.2. Négy magyar populacio egyiittes mtDNS szekvencia-adatainak AMOVA analizise alapjan a
szekvenciak kozotti sszes variabilitds 94,8%-a kdszonhetd a populacidkon beliili kiilonbozdségeknek
¢s a teljes variancia 5,2%-a vezethetd vissza az interpopulacids eltérésekre. Ez az eredmény rendkiviili
modon eltér azoknak a hasonld kalkulacidknak az adataitol, melyeket nyugat-eurdpai populacidkban
végeztek. A magyar populaciok kézott megfigyelt nagyaranyt variancia szignifikdns kiilonbséget jelez
a vizsgalt népességek genetikai strukturajaban [8].

A populacid-parok kozott kalkulalt Fsr értékek alapjan a baranya megyei roma populacié a
legnagyobb genetikai tdvolsagot mutatta az 6sszes tobbi magyar népcsoporttal szemben [6]. A masik
mintanépesség a gyimesi csangod volt, mely hasonldé mértékii szignifikans kiilonbséget mutatott a tobbi
magyar populacidhoz viszonyitva. A vizsgdlatok alapjan a székely népesség genetikai strukturdja
nagyon hasonlit a budapesti referencia populdcidhoz, ami viszont az atlagos nyugat-eurdzsiai

népességgel teljesen megegyezo jelleget mutat [7].



Annak ellenére, hogy a baranya megyei roma mtDNS adatok haplocsoport szerkezete 1ényegileg
megegyezik az eurdpai roma népességekben megfigyeltekkel, alapvetd haplotipus gyakorisagbeli
kiilonbozdéségek voltak kimutathatok a magyar és eurdpai roma populaciok kozott. Ezt a genetikai
kiilonbozdséget megerdsitette a baranya megyei és a tobbi eurdpai roma populacidé kozott paronként
végzett F-statisztika nemzetk6zi adatok alapjan igen magasnak mindsiilo értékei. Az 6sszevont roma
populaciés mintaban megfigyelt Osszes variancia 5,15%-a volt tulajdonithatd a roma populaciok
kozotti kiillonbozdségeknek. A roma populécioknak haplocsoport reprezentacio szinten megfigyelhetd
hasonlésaga ellenére megallapithatd, hogy léteznek olyan faktorok, melyek korlatozzak az anyai
génvonalak egyes roma kozdsségek kozotti aramlasat [6].

A székely és csang6 populacié mtDNS szekvencia adatait egy-egy gordg €s macedon populdcios
adatbazissal is Osszevetettik. A populacid-parok kozott kalkulalt standardizalt géngyakorisagok
variancia tartalmanak (Fsr) Osszehasonlitidsa a csdngd populdciéos minta mtDNS struktarajanak
kifejezett kiilonbségét mutatta az Osszes tobbi populacidval szemben. Ezzel szemben a székely
populécié mitokondridlis DNS strukturaja jol illeszkedik a nyugat-eurazsiai tipusokba [7].

A mtDNS haplotipusok halézat-analizise alapjdn a csangd emberek nagyobb aranyu
bearamlasara lehet kovetkeztetni a székely populacidoba, mint ellenkezdleg, ami aszimmetrikus
migracios ratat tételez fel a két népesség kozott. Ezt a hipotézist megerdsitette a migracids rata
becslése, mely szerint a csang6 bevandorlas a székely populacidba nagyobb aranyt, mint forditva [7].

A budapesti referencia populacié mtDNS szint(i genetikai struktiraja 1ényegében megegyezik az
europai Oslakos népességével, ami azt jelenti, hogy a budapesti kevert mintacsoport szekvencia adatai
beilleszthetéek igazsagiigyi céli mitokondridlis DNS adatbézisokba és felhasznalhatok az igazsagligyi

célu 6sszehasonlitasok soran [8].

5. KOVETKEZTETESEK, OSSZEGZES

Populacios felmérésiink eredményeképpen megvalosult az a célkitlizés, hogy polimorf autoszomas

crer

crer

Megallapithat6, hogy a 13 autoszomas CODIS STR marker analizisével potencialisan
biztosithatdé a Magyarorszagon elkdvetett blincselekményekben érintett személyek individualizacioja.

Megallapitasra keriilt, hogy a magyar népesség genetikai szubstrukturdltsagi foka lényeges
hatéssal lehet a DNS-vizsgalat bizonyitod erejének statisztikai kiértékelésére. Mivel hasonld adatokat

mindeddig csak eltérd torténelmi-genetikai eredetli etnikai csoportok vagy geografiailag-genetikailag
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izolalt populaciok kozott mértek, a magyar populacidban tapasztalt nagyfoku heterogenitas a vizsgalt
magyar szub-populéaciok diverz genetikai torténelmével és/vagy izolacidjukkal magyarazhato.

A referencia populacioként definialt budapesti kevert népességbdl szarmazd mintacsoport
genetikai struktarajat tekintve lényegében megegyezik az Gshonos eurdpai népességgel. Ennek
koszonhetden a budapesti referencia populacié autoszoma STR- ¢és mtDNS-profil adatai
beilleszthetoek az igazsagiigyi céliu, nemzetkdzi populacios DNS adatbazisokba és statisztikai adatai
felhasznalhatok az igazsagiigyi céli Osszehasonlitdsok soran. Mindazondltal eredményeink azt
mutatjak, hogy az alpopulacids tedria alapjan a magyarorszagi népcsoportokban €16 személyek
annak érdekében, hogy a torvényszéki DNS-vizsgalatok bizonyitd erejének interpretalasa tévedéstol

mentes legyen.
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