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INTRODUCERE
A trecut mai bine de o jumkttate de secol din cl
acidului dezoxiribonuclei€l] Hi 25 de ani din moment ul “"n care Jeff
umaned ezvol t ©nd Ki p r camprentarea ADRICDI(A tingepprintirig [21 atre fiimp genomul
uman al bturi de genomul al tor speci i actuale a fc¢
mol ecul ar t 'Hi mtre™H a "viului". Ma i mu | etic In geearda i d
de a |l e recompune existen™a genomialt uni ctlnuleax. s
al luiHomo Neanderthaliens[8]) Hi de ce nu ’descopenitrecututgemeica de a ne r
Cntre eforturile dezvoltate Hi derivate din st&ti
Fi sher Hi J .[4], Bare aB pus bbadledteoreteel e genet i ¢ i iKornbarg pehtra "Hi i
descoperireddDN polimerazei F enzima care a permis dezvoltarea tehnicii HER R. Miesfeld et al. care au
descoperit mi B¢ K. Mallis edrei agaportat prend Bjplificare Polimeraze Chain Reaffijon
Chamberlein etalc ar e a reali zat p r iBoeawinkleeea al.iSiHoen etPaC Barerau ht 5 p & |
primele genotiptri folosin[8km at &saeel i Si ampl i fic.
Un studiwu popul a'Hi onal presupunvet nbaaiz a'trtt Gie deef otr
refl ectate " n ul tiple studidi anterioare. Un studi
procesarea probelor bi ol ogi ce, “n cumul area, iicomp
"nvecinate sau de interes pentru studiul efectuat.
“"n cele din urmk definesc, explickt ori dau rtktspuns
"ndr ept tem dcias tsipnecctit a regnul ui ani mal, dar totodatt
Un studiu popul a™i onal surprinde uumn prbcesadinamgcnce  (

reflectt doar o stare da&r d ampu ,exapleimeinewan ueave nif me rtg,
sa exercitare.

Dintrun punct de vedere sintetic, un studiu de gen
"originea, cantitatea Hi d ipautl rai"Hi U "Hiea dwa roirag™dind is nmgee ik
“n ti mp CHi spa™™ u" THi p | -d sepdate teplical] bBAADNIT eipomari spif @mii
poate recombi na 'Hi c) fenotipul € sntceo nrj@uzrutlttoart u l i ni

La baza adoptiLridi mar kerilor STR de cttre comun
proces de standardizare specific unui domeniu apropiat, respectiv geoetica h si c t , pornind
| aborator (electroforezt capil art, extrac™Hi e autom
sistem multiplex Ki termi n©nd cu r a po rmMaandeca& Lsdcz pletr
un "1 i mbaj popul a™i onal " wuniversal
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Raportarea standardizatt a rezultatel or popul a’Hi
primelor reviste de specialitat fEOQ,apfLiriund Uletxer iFoorr e
majoritatea revistelor de profil.

* % %

Teza a fost elaboratt “n cadrul Sistemul ui de Ar
cu Profile Genetice / SNDGH i “n cadrul colectivul ui Catedrei de
Facultatea de BiologieBu c ur e Kk t i Ki este structuratt “"n 2 pbtr Si
K i bi bliografia utilizatt.

Prima parte cuprindd at e t eoretice Ki reprezintkt o trecere
specifice domeni ul ui KtiinSific abShortdlfandem Rapea €SAR) u |
uti i za$i ca instrumentmoardermrdt iane ern nidn dii diuad &l ikZ a

La final ul secSidnia ftevsrreprerenftvatzi cCapmagi ne
studiilor popul aSionale din Rom©nia privind utilit:

Pa tea a doua a lucrtrii de doctorat cuprinde wun
discuSii. Cn capitolul AMateriale ki metodeo au f
popul aSi onal e amaalliizzaaie . 1 5Aumafroksetr i STR autozomal i

D3S1358, THO1, D13S317, D16S539, D2S1338, D19S433,
STR heterozomali (DYS456, DYS389I, DYS390, DYS389Il, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DY 83%391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438

reprezentat “n jur de 10.000 de probe biologice |
compararea cu alte puwPiun aSnveamanatmal de s@rua fmad Ki CC
Tehnicile folosite “"n aceastt lucrare sunt S pec
mul til ocus, cuanti ficar e, el ectrofor edat eclaopri.l aAdi, S
propus Ki realizat Ki o analizt geostati st taceblizah d a
fLtc©Ond apedr il as ppeocfitfwiaccee anal i z el eur folgsiteentrusoPated-n d lag gd. ¢
domeni i (ex. ArcGIlIS este folosit " n Geografie, Geo
cerinSelor studiului ce face subiectul tezei de do:
Cn vederea realiztria Sainnalti zeelre pbepocalSi taté e K
internaSional e “n domeni u privind ekantionar ea K
electroferogramel or Ki a datelor stati st facue.de@n Lac
acestea (Sistemul de Analize Genetidten st i t ut ul de Criminalistict), est
17025, precum ki faptul ct am fost direct implicat
Probele biologice procesatéi anali zat e, au fost recoltate de
persoane implicate “"n procese judiciare (sus[plpriSi ,
Codul de Procedurt Penal t.
Cn vederea folosirid.i persoanel ofa ¢H mdid mrcaotng “Hi S

Legii nr. 275/200612] care prevede:

AAdmMi ni strawi a Nawi onal t a Penitenciarelor stab

executa pedeapsa privativt de | ibertate. La stabil
cat mai aproape de localitatea de domicih a per soanei condamnate. 0
Pentru argumentarea rezultatelor proprii, precu
am introdus 122 figuri K i 80 tabele. Lista bibliof¢
| udr tprer sonal e, dintre care cele mai i mportante se

Markerii Short Tandem Repeat (STR)

Mar ker i STR sunt secvenSe necodificatoare 3%thompu
din genomul umanestecppus din astf el doen f soe cnv eanp’eo xri erpreti il toirv ef,#
Consudr SSecvensSierii Genomul ui Uman

Datoritt rbEtspOndiri:i randomice “n “ntreg genomu
ridicate la nivelul indir i zi | or unei popul aSi i, aceste secvienSe
reali zarea har Sil or geneti ce, anali za transmiter:i

persoana, eftc..
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Nomenclatura

Nomenclaturanarkerilor STR

Cn literatura de specialitate markerMicrepat alSi "
(Simple Sequence Repeat), STS/STMS (Sequ€agged Microsatellite Site) sau STR (Short tandem Repgjat)
Dintre toate aceste demiri, "Short Tandem Repéatac © H tceél ma rultin popularitatedatorita faptului ca este

denumirea cea mai descriptit¢maic upr i nZditmapenct de vedere al cl asi
fiind intens pr omgendgitdbo ' enn dioante n'Hii Ppalecagrenet i c k.
Nomenclatura locilor

Dupt Il ocalizarea fizickt a secvenHel or scurta rep
SecvenSe Abdenumiretderivgdhdiicne nomencl aturakgenasiegmentalk ei
mar ker ul THO1 este o secven'™™t r epet attikozin-hidroxilaaah l)e m |
SecvenS$Se AD-Nenunmre ssandardentiput BnSm unde"D" = macromolecula de ADNnN"=nu mbtr u l
cromozomului,'S'=0 s i copgialin thtreg genomulm”" =n u mb& r u | | ocus ek.D5S81pe cr om

Nomenclatura alelelor

Conform r eddmadn dlLSoiclioert atdea Hlemtoqre ma $ii aliCaPryaaleldie 1 9
markerilor STRt r ebui e denumite Sin®©nd cont de numbtr ul uni
alele care s abat de la motivul complet alni t £ Si i repetitive, se ia “n c
compl et e, ur mat d eleopide dircmotivid incomplefeemplela) Aléla 9 amamarkerului THO1
prezi nt AAT@repetat deIlorfAATG]gsib)Al el a 9. 3 a acealtdi &xkir emat k &i
AATGurmat de motivul incompledaTGHi “ nct 3 r epet i :PAATGIATGEAATMGIst i vul ui

Cn ceea ce privekte direcSia de c iSTRimtrenical i m&acrSo mc

codificare, iar pentrSTR intergenic- primul motiv descris Tn literatura de spaitate (vezi Genbank{8]),

respectiv pri mul motiv din secvenSa, care definext
Aceste mbsuri au fost | greaute momantuluin car@ secconmpiéirdiiz v @ f idir
mar ker i.i STR ( eHépetitive alepaeestora),vin literaturda de Spedialitate. De exemplu existau autori
care publicau markerul THO1 cu motivllATG pe cO©nd al Si autori publ i ca
complementara, etichetdnda uni t at e r EBOAEY.i ti va secvenSa
Cu toate acestea, sunt mar ker i STR ¢ on dcaumarde $ i

regulile de mai sugPOX- in intronul 10 al genei umane pentru tiroid peroxidd&@A in intronul 3 al genei
pentru alfa fibrinogenul uma;SF1PGOin proto-oncogena €ms, VWA- Tn intronul 40 al genei pentru factorul von
Willebrand

Tipuri de markeri STR
Markeri STR Autozomali

Cn determinarea markerilor S T M icdleaforamsicésamu efosturilbti T
internaSionale de a crea un set de |l oci standar d |
persoah, "n i deeéa cowwoprek Lrii t r a n s faliniereatbazdlor derdate a Qic & It @
standadele formariide bazede dateé nt er n,a $SG townntad ree a r e inireg ro asdubmai'kiultdbaze t o0 m
de dat &Hmudndiinuiréndinasigurareasnui  numbkr suficient de fihtreci f
indi vizii (mia).e i popul aSi i

Cn acest sens se evidenSiazt propunerea de
(CombinedDNA IndexSystem), a sistemului minim format din 6 loci propusinterpol: ISSOL, identic

cu Setul Standard European 'Hi a sistemul ui de
urma Tratatul de | a Pr¢m 'HiTean dDencSaz idiel osrt aChE a2 Od
Hi facil icttattotr ide idpedekdiwmp!l i fi care PCR multiloc
mar kerilor STReem rceatiHmi teazeéeegeforturile | abo
dorite prin tatonktri succesi ve.

Cn studiile rdie da | ngrekheri ial EWNR mitocondriali, S
| ocal i za Hi “n speci al pe c¢cromozomul Y, dat oromalia r a
utilizaSforapgeotii Eal osi YienHimenn el dentiofpiudt arSednal
ca nu rata mutaSiei este cea care determint modi fi

ma i d e g rubdenetic dexpiichttprin evemie nt e i st or i ce pirzetcruim retbztbaokali ik
mi graHi il e[ldopul a™Hi onal e
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Markeri STR Heterozomal-EMR)

Markerii STR heterozomalid e n u miimbikeri STRgonozomal i, sunt mar ker
cromozomul X sau Y.
Cromozomul Y nu sufert r eccomoabmuinXaceea ceface meadartercal e n

acests s e transmitt extc,| uisarv pype tded mand taldflainted rarpinsi der ab
C 0 mp aau endrkerd STR autozomali

Aceastt situa™Hi e a permis folosirea markeril or ¢
“n studidi de filogenie pe linie paternt.

Studiile popul adtonal eaeéetcbuamar keriaj au dezvtil
de | a nivelul “ntregiuhci pgl ebe pewm®nit mect e mi gr aSi or

Acest tip de studidi ef ectuatael Hltaurni vdeel cnealjeo re ftekc
mitocondri al, adau dertwmhpgune fHeptamlsambl u a influent
structuridi popul a™i onal e, se poate realiza ataludi.i
(cromozomul Y) CHi mitocondriali. Prin analiza sepa
di stribuSi. geografice, dar $Sin©nd cont de modul ’
descendéiftsemat e considera informa™H a ob™ nutt astfel c:

Din punct de vedere topologi@cestimar ker i i STR se gtsesc din abi

cromozomului Y.

al NJSNA YAYyA{c¢w OYIFINJSNA {¢w NBRdzUA D
Mar kerii mini STR ssricvmaiSlkempiri @MER aucfmoet mi ckol
indowh tuaSia mposabutiele mutaSiilor pr-ekent eb)iasazul ie gt
probelor biologice degradateincare ADN s e gbtsekte foarte fragmentat.
Eficien™a sistemelor multiplex creatde ofrol duEiéHLd dn
multiplex conven'™i onal e, cemml icfei caae nthii fde ta pob iHb n.
(respectiv profile genetice complete), pornind de la 30 pg ADN

Ly FEATE 3ISYSGAON F LI2LJz | GAAT 2 NJ

{GFOAfT ANBI NBf I 0 Aagopul NGKIRS a1y INHZRT MEO AS WS S A
markerilor STR

Mar kerii STR s udintrecadeamaigutainice instHimente menéticesdke la ora actuala in
geneticapopul aSi dwvalri adat ot LtHi i , h e t6ér) g z iag onSui nekir ud rue s ccur
di stribu™i ei heterogene " n genomul eucariotel or Ki
tehnice de laborator.

Datoritt i r egul ar i t £ Hi i K i asimetrieidimpremmcsd sonladie mut
markerilor STR d&a | ungul ti mpului, precum Ki a altor fact
reconstruirea de filogeni Cu t oate acestea, propriett™i | e marker
de vedere fil ogenet iintersfecificds gerenit foldsivea acéstora carnmptrameatéHifidgieht®in
studiileintraspecifice15].

Cn folosirea markeril ora9mliRimrnleri temdi atHa, men
speci fici anumitor popul a™Hi i, mdrokRkersii "H ucmuatplk dmalitda $ |
polimorfici,fol osi "Hi cu prfecrhtareysiec’tmp tAyEdiaadeti mas est e “~nst Ki
de vedere al di sponi bil itk ™idi datelor popul a™Hi onal
cercetttori mar kedreapfTR dkoirteen'dii tdb U gdheamwBeaidast udi i
reali zarea de studi.i filogenetice spedbintacd amtnrcoe
contradictorii @) ni vel ul Crescu-po el avli roi dea’Hate a ai | mkbit ir uar Siti, epeciice £ ¢ |
mar kerilor STR forensici i ndi ckt o'Hdi fruzicwn e drea pai ditu

converdmteeratntu mi t e Ip dzgambta e fond " nt ©mp |l Lt or gener at de
markerilor STR forensicthu est e suficient de puternic pentru a
iar pe de altt parte aceasta ar permite delimitare:

! Prin eforturile insemnate ale bazelor de date de profil cum este de exemplu YHRD - Y Chromosome Haplotype Reference
Database [158].
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ClL OU2NR S@2ftdziABA AYLI AOFIDA ny RAFTSNBYGA
aA AN G

Clnd probele biologice provin de |l a popul a™Hii C
mi gr a’'Hi ei "ntre popula™Hi ile vecine, est-8f suda ckient
(1975) au demonstrat pris i mul L r i privind popul a’'Hi i di stincte
admixtuagene€afeeteazt distanSele genetice ale popul a'Hi
prin inspectarea matricei de di g[lflanS$Se genetice Ki a

Drift-ul genetc

Drift-u | genetic pare a fi c e a ma cazuli nmykerilergnecadifitatori. f o r
Efectele sunt vizibilerin analiza arborilofar unp ot epfHo @aé s dneatsuerlad ct™Hipeoat e f i
dact s elldate diddespret r ec ut ul g e n e49].i Orift-ual |  gpeonpeutliacHi o at e

evolutive majoreddcp opul a™i a anaun zrau it rd emii o« £ d @ ioinnpdo pvu 1za "Hi e za
T efectul fondatorului sau dact a avutHWlraceun pPpepamafiH @i Mmimp

generaHi i, fenomen -erfmatt ude gafp'Htuer ealee a&de <tl &i a
{ St SOGALI

Spre deosebire de markerii STR autozomalsiel em&i k
purificare, “ntrucOoOt l'ipsa cromozomul ui Y (cariotipul 4
inactivarea genelor specifice cromozomuluipduc fenoti puri hermafrodite s

Fiind secven™e necodificatoar e, selec™ a natur al
cel pu'Hon maani émtrvizibila prin anal iozak legate e trecutulo r
popul a™i ei), “nst datoritt | ipsei recombinbtridi cro
Ki va produce creHterea maecerb™Hmul t i maeir mp[B7bu !l d e
adzi I GAL

FaSt de al "Hi mar ker i mol ecul ar i, mar ker i i STR su
(aproximativQ0 01 pentru mar keri STR diiumane).t etranucl eoti di

Maj orit at ea "gimglesepHsau "dooblestepu mtpl i c©nd o singura uni
alelele sunt mai mari cu at ©O©t r atoa mawmti @ Hteipreptoe "Hn

Cn ceea ce priveHte dimensiunea alelelor acesto
acesteia, astf el “nc Ot peste o anumitt di mensiune,
repet i "Hii sunt arareor.i obser va'Hi

Aceste mecanisme de constr©nger e conmiraiume ,n e xnpsr
prin degradarea mutaSional t, prin deleSii mar i s a
markerlor.

Un rol important in proce u | mut aSional | are recombinarea ge
autozomal i. Lipsa recombinkrii “n cazul mar keril or
pin rata muta$ionalt mult mai schktzuta.

Medi a ari timemitt & "Hiai lroart ec el o r estmdei0,1628éntruamidikerin®dR k e r
aut ozol82Bperxtiru mar ker i STR heterozomal i ( ¥Y)1a58c e e ¢
mut a HiAi. RATR st r apo rota rreecfalr eedate nenkariiar despe ardmiozomul Y'ile cei
autozomali "~ n-popmparfHa dlinial e. i nt er

5Aa405y8EADN
Di sdaag&netict reprezi mtits odnedaigenetitt eaa pdpopuikdaa Splcicr e s
distincte prinn u mt rsaurbesat dlelice peli lazus ce a avut lotcadrulf 1 e @ to p e/gpeciiHig]i

ZAdmi xtur a genetict dritie reaiuvitaitludr “dicmudo®Wt sau mai meul t e
admixturei constau Tn introducerea de noi linii geneticeintr-o popul aSi e.
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Cavali{ T2Ni I ©6A 9RgI NRa omMdpcTO

CavallkSf or za K Edwards au propus <calcul area dist
determinate de o] func™i e trigonometrict “n ur ma
mul tidi mensional e i maSgeilnearad,el’inc ef5dmac "Hine adheu nfirte d voecru

Met oda de calculare a dis$SfaoSza gwien&dwaeedpPr ppes
di feren"™Mel e genet iuuieenstigfiff dat orate doar dri ft

Nei (1972)
Nei a descris o metodt de calculare a distanSei
l uate “"n studiu. Aceasta metoda misoart diferen’Hel

aceasta estealdi rewctt ipmpwlordH odii f eren™i ere popul a’Hi c
model e de migraH e aceastt distan$St este direct pr

Met oda de cal cul apreo nodedhieisptesupuBeech difgme™Heelte cggenet i c e
atatdriftu 1 u i ge maltt ia@df. e®@t K i

wSey2f Rax 2SANIS6A [/ 201 SNKIFY ompyoo0

Reynol ds, Weir «Ki Cockerham au pr op u.coefiaestdl ded £
"nrudire (coancestry coefficient) . fABoadfoilxté @wnd u"He dA
omol oage, una provenind de | a pegifeocidemice prk désaemdenta,e a |
respectiv descind din aceeaHi secMABr ¢t eapcodbabal £t
secvenHe st provint din strtmoHi ne”  nrudi "Hi

Di stanSele genetice bazate Ipae proermiisada eaok ulduntler €
datorate doardrift | ui geneti c ki sunt considerate 4Lfi i deal

Asemenea metodei propuse de CaM@lii or za K i Edwards ceaeal sgehareazt
pr opdaRey nol ds, Weiestei m@oclkéikbamnta " n cazul popul e

aSi2RS RS O2yaiuNMzOUAS I RSYRNRINI YSE 2N
O listh dentmetagde de construire a -aungubtimpuluiintref i | o

acestea se pot enumesg:Cl ust er anal ysi s ( Wa +Sthrzall964)R),Leaisduaras tikes K i
(CavallrSf or za Ki E dtodasimilast F1 9 6 h, kin Ma rc)gvadimum fikklihoad(Czall)- ;

Sforza ki Edwar ds 1 BeBehsteinh@/8, drbmpson é978) Averdge lmkagetUPGMA
(Sokal K i Me) Mimineum-string rha@ld aval5f or za K BH)dNeighbodjaning. ($&tau) ;
K i Nejetcl1987)

NeighborJoining

Metoda de reprezentare a arborilor filogenetici Neighbari ni ng a fost propust d
constt “"n gtsirea de perechi de unithbhMHeatzthaxboaoami me
ramurilor la fiecare nivel de grupare a acestora, incepand cu un arbore sub formd2#. stea

Hn©nd cont de acest e metodeiNeighmdoininges$tea 0 € 8Ha ac mod e e a k
selecteazt ca ki vecini la nivel ul fiecktrei rami f i
intro maniert gehee al ozmubadeésccabcul el abor at tapade P:
extinst | aSeeipl erelkin®Stieedle n 2004

UPGMA (Unweihted PaiGroup Method using arithmetic Averages)

Numi trhetkdda | e UPGMAI amédst sugeratt de Sokal K i
nume [l6].c
UPGMA este o metodt de creare a ar bor 4udtaxon uptari n

pentru ramificaH ile ulterioare. Aceastt metodt se
Ki ~Hi piec®eadvacikdient afpattribtade tseie Carcaddtcantibst i ci
metoda UPGMA suntladograme

Atunci c©nd ratele evolutive s weas moequai2d. ,Uneas c o |
moleculare st e o metoda prin care se esti meaztdintretmpxwlnie w
a unei rate de <calibrare (numbrul de modi fiiictdi st
genetice “n timp. Cntruc®©t rata de calibrare difer

pentru fiecare set de date in parte folosind o rata de diversificare cénoscut
-8-



I'b! [ L%! D9Mbt9l¢[L!/ (L L[ h wPE!TERITOBIBGMANIEI FOLOSIND RIKERI STR Stanciu Florin

Tipuri de reprezentare a dendrogramelor

Dendrogramelesuntcud i mensi unea r atmam$ & o drirepeotpiuc! fbogranik sascu
dimensiunea ramuriloe gal a pent r u - cladagrame Agestga lalréanddl lor pog fi dreptunghiulare,
Tnclinate, circulare sau radiale.

Hi n©nd cont de natura dendrogramelor (arbori fLr
realistice reprezenttri filogramel e Hi cl adogr amel

Ly lFfATF 3S23SYySGAON | LI2LJdz | GAAT 2NJ
Cdzy Rl YSyGdzZ GS2NBGAO Ff 02NRNNARA 3IS23dl

Al Lturi de calcul ul di stantel or gehdekd i @malHiz a oqe
popul a™Hiti horcreanet de haedH emrpeldblgacraf iHE e aa |deg reicw atnéHe
genotipce, haplotipce, a profilelor geneticeetc.).

Htr Hi |l e geogteldfoircpodl|l ¢ effd @ect@an sau nu “n func™i e
profil ul genetic a-pabutafH odaferdeel aela’idpi diented eni |
ctror apari H e pot fi interpret aligenatigl6f i i nd rezul t

Aceastt abor daHie pdmmatlege a gesgidfiee n U b "HaWatdo Tblgler in 1970
[24"Toate lucrurile sunt asembnkttoare unele cu alte

asembnttoare dec©tprceecluenlT drbip Ltdaet £€oe el a ®inain "Hat ibLn d@r &d
Yatesin 1996[25]:"Topol ogi a bi fhiczoincsat recnegnee nstektec Si a natur al

Pentru realizar ea hdHeHiolrore sg eeangnreeacfteisscaer aa li e thtbar ena W
structura n({SUen,icads r kerfilteacrtte di f er-pofHel a "Higemsglcaitc e A d
numerid unitat poate fi consideratalelac u cea mai ,geaatiplcuicrea@ac man S ma(iorenatf r e c
din frecvedhdHaklexrui nteelao r mai  )mprofilal genetie lomazigo$uh cea mai mare
f r e c,vpeofil igenetic heterozigot u cea mai maaplotipul € 0 e cveean Srha i mar e
componentl principal (PC), etc.

Asocierea coordonatelgeografice cu aceste structurin i t ar e, pentru popul a’™i il
unor har "Hi bazate at Ot pe cdHmplpa i hntmertoaree cg ead £t -

i nterconectarea punctel or gdinbgpcestddisctea t’His td ect. eHi mipnraorb
Cel mai simplu exemplu este celdao yptincte geogfai ¢ e ¢ a rdeo U ee @ \diferitlvalori

SUOB. Cn urma awomphamkcitiei seelpot emite wyremt tsotekl fatitle e i

acestea e x p r iprmg-tintgradient care poate fi interpretat ca un eveniment de"tipul g r" adididrit" si

bnu exi st kel amaHce acest ea, s i t utapiiti existeata unei basierea ge@grafice, €
culturale sau delat a ndnadgpwrptu,l a™i i | e anali zate.
Dificultatea i nt er pHe®mbamentdl in aaccevariiinude mai xnalten punatep&@er e
aplica acel eaHi i pot e z'Eldethate cklelatter. u pentru fiecare pul
Met odel e geostatistice pornesc de | a premisa ca

constr©ns (dependent de a n u memjptirar dceasta depentéieste Gumitac o n
autocarel awi e

Luo©ond " n consi drepaurnec tienltee rgeed gar'ldifiilcee cor esponden
geostatistice permit probabilistic dentegemnerandapingeade p u
rel a™i atapdriteicdkuluar purnmromani ¢oateeckeil pl aétHea constr

Din punct de vedere al etapelor de lucru metodele geostatistice folosesc datele studiwduicdie [26]: a)
pentru stabilirea regulilor de interdependéine st i mar ea aut dpaemdlrtur irie ad g & Hir e&la
Metodele geostatistice si aplicarea [or varia domenii (minerit, meteorologie, hidrologie, ecologie,
medi,cigénetica popul a™ il or, etc.), nu ar fi fost
cor es p y27z tind caportul numeroaselor studii interdisciplinare rezultate din necesitatea de a crea
i nstrumente aj ustipteogan ¢ Lp atnand nizae sd¢ a pempodiliescnidi peesuside f e
toate simularea acestdi28].

ScUNRS A ONASNB | dzy2NJ YSU2RS RSUSNXAyAAGS
Interpolareae st e 0 met odkiconstraire @ moapuricte (date) in intervalul discret determinat de

punctele (datele) cunoscutinterpolarea datelor folosind geostatistica a fost intrbdpentru prima odr de
Matheron (1962), pentru a estima volumul de minénéngineria minierd29].


http://www.viswiki.com/en/Waldo_Tobler

I'b! [ L%! D9Mbt9l¢[L!/ (L L[ h wPE!TERITOBIBGMANIEI FOLOSIND RIKERI STR Stanciu Florin

aSi2RS RS AYyGSNLR{IFINS RSISNYAYAa(IN
LYGSNLREIFNBIF LINRY RAAGEFEYOGF AYSSNBWLINBLERNIAZ2Y N 6L

IDWeste o0 metoda de i nt'Hir peaxlaaacrde s e tiegea iaidobie@ugpdele r a p i
apropiate sunt nnarie aesleemthdd@®@)ar eRd et rindapphreatce o
nemkLsibWaohoseHte valorile Il oca™i il or “nconj ubdrma oar
mult valoarea prezisd e c ©t cel e deptitr iDWWpé e aCht dlt ¢ alc griclmi smt b
influen'HL  liorcvad rks pr op o'Wl "Hi ® mp@i a t @lddadi@NMdstendepeadenta de valoarea unei
puteri THi de strategi2830de ctutare a punctelor veci |

LYGSNLRE I NBF LRfAY2YAFEN 3t26F €N

Interpolarea Polinomiala Globélesteometddd e i nt er pol ar & ddat g rnmeiamied tkte,f
O supr at defiitk dree toe df u n c "Hi( ¢ u ma tHe m#b).tpioahsh metathidtadele mai bune
rezultate pentru supmaaferitedte 'Hiar gri aidhii acls. o0 hMeadtbcadeal orr ui
motiv pentru care suprafe™Hele calculate sunt sensi
special la margin[26,30].

LYGSNLRE I NBF LREfAY2YALFEN f20IfN

Interpolarea Locdl Polinomiak esteometddd e i nt er pol ar e d & inexacihmcareiedet t ,
mult mai flexibilk decatinterpolarea Polinomidl Globak. Dad cea dnurrhdef i neHt e un pol
“ntr eagalnteapolpreaddblisoBigll ocdke i i neHt e mai mul te poli noame
cu cele " nvecinmatxea.m FHirma ,nimumtdr plunctel or ce f or me

Interpolare PolinomidlL oc @kt e sensiabillotc al’i idiogt dmveci nat e.
definitun model carets epr ezi nt 3 [2630ani zot ropi e

Cdzy OUAA NIRAIFES RS 6RBHS oOwlRAFE oFara TFTdzyOiArzya

MetodaRBFeste o metddd e i nt er pol ar e d g exact, multmaidliexibik decdtiD&Wt i v
ing fa'Hide aceasta necasit uarea "~ n cal cul a mai mul tor par amet
predicSie. Met oda ofert suprafeSe de predicSie, C @
Kriging. RBF nu permite investigarea dat or prin autocorel are, Lkieemaic emt
automak decatkKriging. RBFnu face presupuneri despre datele analizate.

RBF este folosk pent ru cal cul area de suprafeSe netede p
Funcpiodec rezultate bune pentru suprafeSe dbawme di-
cOnd existt schimbbri val orice mari £tKin /pus&dut et ©na ¢
predispuse la erori sau sunt ineef26,30].

Metode Geostatistice
Krigind

Metoda Kriging a fostl e z v adé delacard.a folosit pentruima oara interpolarea dateler§ e o st at i st
Matheron (1962) si permite interpolarea punctéttir n@mi dec o nt r i b u "HWalerilorcacestwar Eata dost a
descrisa ca o predictive optima pentru interpolarea unei variabile dinore adHsi punctelé mpr £ 'Ht i at

veci a9t at e
Kriging este o metddde interpolare relativ rapid care poate fi ekaetu cu efect de liniarizare “ n  f unc ¢

model ul de mbsurare atlkierpeerrini.t ekE didelev edndudt ptxeoe & ll.gx iab
Kriging folosekte modele statistice care permit o
de predicSie, probabilitatea, et c. FIl exi bil i tilgt ea
pl eact de | a pr emi-usna pcrao cdeast eslteo cparsotviicn sdtiantironar i a
di stribu™Hi a nor mala a datel or.

Autocorelaras e real i zeazt “n funcSie de distanStin Ace
statistica clasict, se presupune ct observaSiile
3Proprietate a unei substan™e, corp, fenomen etc., de adeprezen
observare.

“ Verbul englezesc "to krige" si substantivul "kriging" vin de la numele matematicianului francez Daniel Gerhardus Krige, care a
pus bazele acestei metode matematice [70].
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geostatistict, informaS$Siile cu priwvintrepuhat dloec a®b s e
modelul autocoreta " n funcSie de distanSa.

Met oda Kriging “n func™ e de par amet BUGHt Simpla, Hi
Universal [2630. | ndi cator
Cokriging

Cokrigingesteometadd e i nt er pol ar e r el at iouefecadp linidrizate ¢ anr & uma
de model ul de mbsurare a erorii. Cokriging folose
investigarea graficedwtroder eloared.ar @o K rnicgiurcg Hfad Lo xd
varietate de rezultate, inclusiv harta predicSii,
metode necesitt | uarea mai m udateleo sunt rézeiltatul zimui prooes stocaGtio Kk r
staSionar iar unele variante al e[2686t odei presupune
Analiza statistict 'Hi geostatistict, respecti\
genetict 'Hi determinarea probabil i st iacréalizat pedbaza
frecven™Hel ormreagksleisce o©e Asexa | . @a lrceual luilz aft r epq
numbtr ul ui de copi i al e unei anumite alele, | a
lotul de profile genetice / indivizi analizat)

t 1 we¢9! 9.t 9vANALEZA C5IMARKERISTRAUEZh a! [ L LISWR a
HETEROZOMALI (Y) PRN STABILIREA PARARILOR STATISTHOIP [ ! oL hb! [ L
WO[ ! DLL[ hwo5 ®908W!L &IFEI GHOSTATISTWICES L{ ¢ wL . ! DL 9
Cw9/ +9bD9[h woHd [t9H tL!PETERITORIYL ROMAN

OBIECTIVE

l)Det er mi narea frecvenS$Selor alelice ale unor marke
teritoriul Romaniei.

2YAnal i za parametri | generai-ha&t ies toiz ¢ ig o pH) g\Wdinacidint@stulaédo ir u (
di f er en’ ™i er eforgngicp préobabilifaten nlepottivireHiuterea de discriminare, puterea de

excludere, conH nutul informativ al mali iprad refl ies mpu
umane de pe teritoriul Romanie/ al ahi a, Dobrogea, Transil vani a Hi
3yStabilirea rela™H ilor de “nrudire genetickt, "~ ntr
Dobrogea, Transil varniea HiveMolInddwa)geldigrmdp «l, apliei
mar kerilor STR autozomal i, a distan™el or genetic
4)Stabilirea rela™H il or de -E nRaum@rmriee ig elietd acpul & "Hitir
geografic,e baza frecven™el or alelice ale markerilor

dendrogramelor construite.

551 denti ficarea prin metode geostatistice a unor g
ale markerilor STR autozomali.

6) Det er mi narea probabilistickt a origimnid.i geografic
alelice ale markerilor STRs i mul ar e geostatistickt folosind popul

al USNAIFES O6A YSUZ2RS

Tot fluxulpr oc epdke lidr bi ol ogice a fost efectuat conf c
tehnice de lucru ale Sistemul de Analize Genetice al Institutului de Criminalistica, care este t3€ditf1025)
din 2005 de RENAR La acestea se adaugltr hteidudte pedtru darkerir 8TIRi d a

autozomali (GEDNAIJ precumH ipentru markerii STR heterozomdlY STR HaplotypingQuality Assurance
Exercise 2008

° www.politiaromana.ro/Criminalistic/renar.htm
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t 2LJdzf FOAAES 1yl fATFGS
9 U Y0IDAIDdet | énard@d y | € 3

Un n u miO0r884 drebe biologice (saliva, sénge, fire de par, etw)fost recoltate de lpersoane

ne "  nrudite (persoane condamnate Ki al t es ucsapteecgSoir,i iv
martori, rude ale unor persoamau cadavre neidentificate eté)in acord cuLegea N. 76/2008 privind
organi zarea Ki funcSionarea Sistemul ui NaSi onal de
In vederea folosirii persoanelor condamrits t u di u l p o p u laa "Hii onrimaplimold@eddé a "HE
LegeaNr. 275 din 4 iulie 200 care prevede la Art. 11 (5)Ad mi ni st rapi a Napionalt
stabilebte penitenciarul "~ n care persoana condamna

La stabilirea penitenciarului se va aveainvedere ca acesta st fie situ
localitatea de domiciliu a persoanei condamnate."

In realitate numbtr ul probel or p r totalub exestbra sekectéadei z at
10884pr obel e bi ol ogicef astctaom™Hi mputofd d mmleemtetli & tao "Hi m
astf el eventuale erori dat o inadlcealulfnruencbw eul '®idi i ada f dir i &

acestora. Profilele genéfiuce Hade f ogte HumplrabelHidhigaragli @ e
1.

Jude™H Populta Lot?® Lot(®%)® Jude H Populta Lot® Lot (%)
Alba AB 374.727 296 0,08 Harghita HR 325.682 222 0,07
Arad AR 457.318 366 0,08 Hunedoara  HD 470.103 326 0,07
Argeb AG 644.487 539 0,08 lal omi IL 289.501 561 0,19
Bactu BC 719.655 338 0,05 l abi IS 818.929 487 0,06
Bihor BH 593.897 228 0,04 lifov IF 298.021 203 0,07
Bi st-NL gh' BN 316.869 239 0,08 Mar amu MM 512.560 250 0,05
Bot obani BT 453.958 374 0,08 Mehedi MH 296.609 220 0,07
Brtila BR 363.979 501 0,14 Mur eb MS 581.400 269 0,05
Brabov BV 596.467 361 0,06 Neamp* NT 566.740 50 0,01
Bucurebt B 1.943.981 465 0,02 Olt* oT 473.128 22 0,00
Buztu* Bz 486.445 14 0,00 Prahova PH 819.600 538 0,07
Ctl trabi CL 314.081 65 0,02 Stlaj* SJ 242.854 2 0,00
Caras-Severin* CS 326.067 6 0,00 Satu Mare*  SM 365.975 a7 0,01
Cluj CJ 692.021 315 0,05 Sibiu* SB 423.144 14 0,00
Constanta CT 719.727 636 0,09 Suceava* SV 707.251 34 0,00
Covasna* CcVv 223.208 8 0,00 Teleorman* TR 410.288 24 0,01
DO©mbovi p DB 531.441 445 0,08 Ti mi b ™ 673.212 161 0,02
Dolj DJ 710.669 571 0,08 Tulcea TL 249.779 287 0,11
Gal api GL 613.509 184 0,03 Valcea* VL 410.309 4 0,00
Giurgiu GR 282.638 294 0,10 Vaslui VS 456.020 273 0,06
Gorj GJ 380.061 467 0,12 Vrancea VN 392.317 178 0,05
Total 21.528.627 10.884 0,05

Tabell-Di stri bu™Hi a profilietfonc tHeeetdpcpwldaeod i1 Pam@ni e [31],/2aL dt ulanpapulea "RiOd

analizat, 3-COt r e pim% zli ontt Wl popul a Hipan alHiesntarl Biz @ju u afdisiekclpsadin analiza geostatistict intrucat
nureflectastructuragene i phbpul a’Hi-populozdil @€ exchesatdimsenmna®ti zau prezintdt un num
relevant din punct de vedere statistic).

n realitate numbtrul probelor biologice analizate este mul't
complete | a cei 15 1l oci STR autozomali, respectiv 17 1l oci STR

-12-
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Figural-Di st rgdadgriafjodeSel o a
i c

r
fostincluseinanali za geostati st .

Toatep 0 p u | aadiiaténtrnesc e r i untiHgudia de genetig o p u | Af'H roenfdd]i c L

Din eHantionul gener al a fost d e s p raifostdologit penttu@at  f
eval ua parametr.i de opt i muld@sigemautenatt(veza@apHb.4.5). Acest fptmae t
fost compus din 6246 probe biologice de referi-n’Ht
5220 au fost procesate in sistem automat (Freedom Evo 150) din care 5184 au fost celule epitelialel®R6ale;
au fost procesate in sistem neautomat (manudBg au fost procesate folosind Chele%788 au fost procesate
folosind particule paramagtiee; - 4 5 0 probe procesate folosind rtHiri
paramagnhetice au fost amplificate prin reac™ a PCI
ADN izolat);-3878 au fost dil uat ee dararbagnetice ptocesate ICdiserh eeguteidat, p
720 au fost diluate 1/5 (raHink Chel ex HI1I350mafodti cu
diluatel / 3 (raHi nt Chel ex Hi particule paramagnetice) |

9 Ul v (il02 UIGESH iegogalelpdradnetria G I G A &G A OR  LJ2 Lddzt | G A 2

Markeri STRautozomali

Un numktr de 5777 pr ob &4imdcroregum istoriee astfel: f ost “ mpLr Si

- Valahia-pr obe biologice recoltate dietd adium hnd mdirn daee
regiunii: Argexk (259), Brtila (148), Buztu (10)
Gor j (154) , lalomi Sa (117), Il fov (113), Mehedi n

- Transilvania-pr obe bi ol ogice recoltate de | a un numktr d
ale regiunii: Alba (187)NtArwd (2&1&)), Hewnodd), ((12
Cl uj (200) , Harghita (1401)8,6)Hunkudcxr a( 1(62127 ) ,S aMaul
Timik (65);

- Moldova-pr obe biologice recoltate de |l a un numbtr de
regiunii: Bactu (236), Bot okani (276), GCasthsoi (
Vrancea (115);

- Dobrogea-pr obe biologice recoltate de | a un unadéHer

regiuniia: (G@B9t &amS Tulcea (176).

Markeri SThheterozomali

Un numkr de 154 pr ob e aubfostorécoltgte aedhb4(persmdné deasex Fiascubn© n
neinrudité ( s us p e ¢ "Hi “n cazuri de viol, tentativa de vi
Penat . Acestea adnj Ude Almi(le Aad (l)aAtreg@)HB i s iNkis ' Ha),B r a B), v
Buc uibg it li £(528 Eluj (2), Constanta (5D © mb o (8)j Halghita (1), Hunedoara (3),a | o(f),jl "BaH i
(4),Me h e d3), MHr @)HN e a (@JHDIt (19), Prahova (4), Suceava (2), TeleormanT(4),n(L),Wa s | u i (4
Vrancea (28)Din cele 154 de persoane analizai@ s sel ec "Hi onat un | ot r e-pstae z en
RomOni ei compus din 122gde, pE€tbsbaneidi CoAs}iadé&de: D
Tel eor neacea. Ki  Vr

C
Q

" Nefnrudite din punct de vedere a datelor de identificare a persoanei.
-13-
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* % %
Probele biologice provenite de | a persoanele dir
mar keri.i STR aut oz o mAaRomaniriiin cakzul markerdop SITR &eferoaomali (Y, deBarece

Bucuredtiul mea ropibeadrcaimpdusgopul aWwi e foarteplhoetue radg
endogeh specifica regiunii geografice in care se afla.

QUL ypopu2 lyi A 2y | f DRBGPG A Y dzf | NI

Pentrustabilireaprobabilistica a originii geografice a unui profil gene@POGPQG, au foststabilited o u t

loturip o p whake dliLotA( | ot de const r uoohuedinaZ52b Erafile genetice coahdete €16

loci STR) provenite de la persoane neinruditepdeeritoriul Roméanie Aceste profile genetice au fost grupate
dupt judeHel e dxe odoa@rn nacelseljecd®hMalucare au prezen
injurulvalorideQ0 3% di n mkbri mea popuFigad)ileur ha dc dé satneuia r fi iel t2r
de | ude aresap ecratl rcw | ca tlick fTabelD).v eMuHai cail pei u | Bucur ekt (co
luatinst udi u “ntrucot nu r efl ec thpalLotBtlat dectestare a bareiede ldede) a
compus din 70 profile genetice complete (15 loci STR) provenite de la persoane neinrudite distribuite aleatoriu p
teritoriul Romaniei. Acest lot a fost folosit pentru a evalua caracterish&iteGPG

t 21LJzf  OAAES O2YLI NI GS

Un numktr de 21 de popul a’Hii pentru markeri. STR
STR heterozomali (Y) au fost selectate din literatura de specialitate conédrai.

. . STR Autozomali STR Heterozomali (Y)
Popul a™Hi a Abreviere - -
n loci sursa n loci sursa
Estul Europei
Ungaria HUN 223 8(5) Egyedetal. [33] 215 12(12) Volgyi et al. [34]
Polonia POL 1000 15(9) Jacewicz et al. [35] 255 17 (12) Soltyszewski et al. [36]
Roméania Romania ROM 10890 15(9) Stanciu et al. 122 17 (12) Stanciu et al. [37]
Dobrogea ROM_D 569 15(9) Stanciu et al. [38] - - -
Moldova ROM_M 1321 15(9) Stanciu etal. [39] - - -
Transilvania ROM_T 1977 15(9) Stanciu et al. [40] - - -
Valahia ROM_V 1910 15(9) Stanciu etal. [41] - - -
Rusia RUS 402 9(5) Kornienko et al. [42] 545 17 (12) Roeweretal. [43]
Nordul Europei
Danemarca DEN - - - 185 12 (12) Hallenberg et al. [44]
Norvegia NOR - - - 300 10(9) Dupuy etal. [45]
Anglia UK 200 13(9) Goodwin et al. [46] 750 12 (12) Ballard etal. [47]
Lituania LIT - - - 57 9(9) Ambrasiene et al. [48]
Sudul Europei
Bosnia ki He B&H 123-210 15(9) Konjhodgil e t[49k 181 9(9) Kl ari i[sopt al .
Croapi a CRO 195 15(9) Pr ogtali[51] 166 17 (12) Ljubkovic et al. [52]
Grecia GRE 205 13(9) Skitsa et al. [53] 69 9(9) Parreira et al. [54]
Italia ITA 188 13(9) Riccietal. [55] 104 12 (12) Cerrietal. [56]
Kosovo KOS 136 15(9) Kubat et al. [57] - - -
Portugalia POR 200 16(9) Pinheiro et al. [58] - - -
Serbia SER 100 15(9) Veselinovii e t[59k 185 17 (12) Veselinovic etal. [59]
Spania SPA 342 15(9) Camacho et. al. [60] 148 17 (12) Martinetal. [61]
Macedonia MAC 163 15(9) Jakovski et al. [62] 150 12 (12) Spiroski et al. [63]
Vestul Europei
Austria AUS 194 9(5)  Neuhuber et al. [64] 135 17 (12) Bergeretal. [65], [66]
Belgia BEL - - - 113 12 (12) de Maesschalck et al. [67]
Germania GER 155 9(5) Anslinger et al. [68] 994 17 (12) Goedbloed et al. [69]
Vestul Asiei
Turcia TUR 116 139) Cakér [t al 113 11(9) Cakiretal [71]
Tabel2-Popul a™i il e “"nvecinate geografic cu RomO©nia, folosite
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Natura probelor analizate

Probele biologice analizate au fost compuse din: celule epiteliale bucale (s@88)1%; sange 0,58%
celule epitedtutadDe3( Spuf-O0ep 66080 pHB ML HOLY%He s ut

Din punct de vedere al suportulprobele biologice au fost Tnaintate spre analiza pe: kit stahd@vg58%:;
tampon recoltor 1 , 7 6 %; (redpternit € ffotiu)- 0,37%; tifon- 0,23%; hartie 0,06%.

Din punct de v eddsuportwuiprobeke biaiagiceiau fpst inmEbeesspre ahkliza astféit
standard- 97,58%;salivt. tampon- 1,39%, sange tampon0,19%; celule tampon 0,18%; sange tifon 0,18%;
sange lichid 0,17%; celule lain- 0,13%; fire de fr - 0,06%; salit tifon - 0,05%; sange frotiy 0,04%; urir. -

0, 03% H0i01%He s u't

Din punct de vedere al sexului persoanelor analizate a existat un raport de 11 persoane de sex masculin I
persoana de sdeminin - 10.049probebiologice au provenitie lapersoane de sex masculin (92,3%),838 au
provenitpersoane de sex feminine (7,7%).

Din totalul de probe biologic®481 (87,09%)au provenit de persoane condamndig4?2 (12,3%60) au
provenit de lgpersoane implicatthndi ver se cazur i judi ci ar @IN-UrsHIi3Nsuei)c "Hi
iar 64 (Q59%) alte categorii.

Extracia ADNului

Pentru | ucADawlaia fost &olaf dinSotobele biologic®losind dod. protocoale de izolare
distincte: izolarea ADMNIlui folosind particule paramagnetice (metoda optinhipentru arulain sistem automat
folosind o platforrh automat de manipulare a lichidelork izolarea ADNului folosind Chelex- o r £ 'Hi nt
chelatoare de ior{ietoda folosit prevaknt pentru izolarea ADMiIui in sistem neautomat).

Cn funcHi e de nat ur a -ohdimpkobeleibiblagice aBalizRte afostidolat astfelHi , A

Markeri STR Autozomali

Din cele 10.87probe biologice, 98,9% au fost izolate din celule epiteliale bucale recoltate cu ajutorul kit
ului standardat "Tatort".

Din totalul probelor biologice, ADNul a f ost i zolat “n propor Hi e de
iar restul de 4,84% folosind rtHinkt Chelex. 9,54%
folosind platfama de manipulare a lichidelor Freedom Evo 150 (Tecan, Switzerland).

Markeri STR Heterozomali

Din cele154 probe biologice, 97,4% au fost izolate din celule epiteliale bucale din care doar 66,88% au fosi
recoltate folosind kiul standardizat "Tatort".

Din totalul probelor biologice, ADNI | a fost izolat “n propor H e de
rest ul de 48, 70% folosind rtHint Chel ex. 51, 3% din
folosind platforma de manipulare aHidelor Freedom Evo 150 (Tecan, Switzerland).

Analiza statistill

Echilibrul HardyWeinberg (P)Het er oa Hge fHi at £ ( H ebhservatHHp} teitestele ideg o "Hi
di f er popHu k aatlifost mealizate cu ajutoral p | i Arkedghin\8.il.1. [72]. Probabilitatea de potrivire,
puterea de discriminare, o n "Hiinfourativ lal polimorfismului,puterea de excluderkl indicele depaternitate
(mediu), au fost calculate folosiradp | | Roaéitdiatz[73]. Fr e c \aé re’ida © Lestimared r e ¢ \caun "He i
mai rar profil genetitH cel mai comun profil genetic (haplotip) posibil au fost realizate folosind foi de calcul Excel.

Pentrua genera dendrograme prin metodgtighborJoining (NJ)k Unweighted Pair Group Method with
Arithmetic mear{UPGMA) s-au @lculatdistantele genetice propuse Mei [74], Cavalli-Sforza [19] kK Reynolds
[2]] folosind softwareul PHYLIPV3.6 [75] (vezi Tabel3).

Dendrogramele au fost generate folosind softwhi2endroscope v2.476]

8 Perie din hartie imersata in alcool izopropilic.
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= . Popul a'Hi .
gg Nr. Loci comparat Popul & Distanta _ Metoda
gm autohtone Geneti ¢
Lot C Lot D Lot C Lot D
e Dobrogea,
5 5 STR (D75820, Moldova,
S | Dsssis Dsizss, | DU GLTPOXTHOL | 5 17 | Transilvania,
3 D8S1179 ki Kt Val ahi g . :
< JR Nei, Cavalli- Neighbor-
, 9
9STR (DYS10 Romania Sforza «kj{Joining
RS | DYs385alb, DYS389 | 12 STR (Lot C+ SE Reynolds UPGMA
S | 1.DYS3891I,DYS39, |DYS437, DYS{ 19 14 | 2o ania
DE |DYS391, DYS| DYS439)
DYS393)
Tabel3-Lot ur i de markeri STR folosite “n analiza relaSii
De Hi mar ker i dintr&TeRi smanit wanii ti a "Hi mar kerin moéeaucke
raportared r e c v aleliClale acestora in revistele de specialitate texiptileta numerlcf oar t e-devlar i a
1-2 | oci per popul a™Hie (pentru studiil e©Ontads16 locepeh i S
popul a™Hi err(imeodi aekiatmpl i fi c arl ® aa et Ual ) wdinatpl@R)lc e paHi
Compara™Hi il e efectuate %effiestalbili tema ume lna"piLirl ama
de discriminareintep opul a " Hbonmt Lyl " de | oci STR este invers pl
care acei l oci au fost st udi a’ Histudidkecwnsitl a ee ptogp umat'Hi v
vor conHine un numtr relativ mic déntreparplkudraiH $TR ek
dendrograme stufoase oareclimstabilée'. lar studiile cu mul "Hi mar ker i S
popul atHompar ate Ki d e infreacested, ireflectain deridnograme simple déstabilg' r e
Pentru a evita i hcoricluzéondHar et rezateasehosituaH e
inrudire pe loturi de markeri geneticb K i 9 |l oci pentru mar ker.| STR aut

markeri STR heterozomali (Y). In cazul markerilor STR autozomali in formarea lotwéor SHi nut con't
mut aS$Sional t, di +lui 2aropASTR Idemdfiferisetetanduse in miod deosebit markerii cu kat
mut aSidonmaik wmi ct.

Dintre toate modelele de reprezentare a dendrogramelor am consfdérdt o grr aadnteel #ai
reprezentativ model pentruarddrit r £ r Lt dbici nt

AnalizaaS2a Gl 6 AadAON
Stabilirea gradientelorJ? LJdzhale G A

Tn vederea stabiliid i ver si t £ "Hi i frecven™el or alelice ale m
Romaéniei,s-au folosit mai multeSsi st eme Unit ar e d dSUOR, dacraa fosk corsiddBaacei c v e |
factori donmiunmasn 6Hi f obitHy abh e | c e  BAumane (genqrale) din"Rongan{€igura

1).SUOF analizate “~ n satluediiaulc ud ec efaa Snha ia umafroes tf:r eac)v e n ¢
frecvenSt (format din frecven™Ha primelor dout al el
frecvenSt; d)epopnifgbulcgeoeai mahemare frecvenSt;

In cazul ultimelord 0 BUOFsa "Hi nut cont de numbr ul d einliteeatura e r i

de specialitate din jurul Romaniei, realizarskd o @t or @)h u mt r ma rteo "Hi e -Uldddentifilegk i t
ma i puHi n )Ameailmdge miirca de popul a Hhacestsjudiudte&ddevb, MacBdoma®© n i
Pol oni a siHin uSetrrbimi)c de | oci (D3S1358 numMi0 1 mav WA ,deD

(jude™Hel e Ram@rsiteistludatue t oate popul a’Hi i + Bul gari a
Ucraina)

iInvederea obH nerii -@odrdorsaGbegledathivilelcHjwaf aget er ul
fost selectat cate un punct (Longitudineatitudine Tabel4) central pentru fiecare argge o0 g rcaofriecstp on d e
popul a™i il or umane anali zate.

Pentruacnet e put er ea proackdHi iilliogt i(dtu d e "Heduduatih consigerager a n |
| oca’Hi i e Xt ecraitcea roe pR@bd ra "Hifie, e ¢ @ m e rSdl [Tuncia, Bulgardiat Maeedoaid, e
Kosovo, Serbi a, Ungari a, Sl ovaci a, Pol oni a, Bel ar u:

Pentru generarea gradientelea $olosit Metoda Kriging (Kriging ObiSUOFt - Prediction Map), respectiv
modulul ArcGIS Geostatistical Analyst al softwanéui ArcMap din suita ArcGIS 9.826]
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Nr. Judes$S Abreviere Coordonate (Long./Lat) Supr af a’)—|{a78]( 51?05.618|[7g]% n (Lot A)
1 Alba AB 23.47185 / 46.08836 6242 374727 208
2 Arad AR 21.82825 / 46.29145 7754 457318 272
3 Ar gexk AG 24.90392 / 44.97500 6826 644487 421
4 Bactu BC 26.83022 / 46.41094 6621 719655 259
5 Bihor BH 22.22426 | 46.98980 7544 593897 196
6 Bi s tNrtis3a BN 24.50318 / 47.21654 5355 316869 187
7 Bot okani BT 26.78139/47.84126 4986 453958 295
8 Brtila BR 27.69312 / 45.08413 4766 363979 382
9 Brakov BV 25.38785 / 45.73383 5363 596467 260
10 Clyj CJ 23.60429 / 46.77631 6674 692021 209
11  Constanta CT 28.27278 | 44.25876 7071 719727 464
12 DO©mbovi § DB 25.51277 / 44.85847 4054 531441 330
13 Dolj DJ 23.63094 / 44.15614 7414 710669 439
14 Gal agSi GL 27.78214 ] 45.80044 4466 613509 168
15  Giurgiu GR 25.96096 / 44.14269 3526 282638 204
16 Gorj GJ 23.37340/ 44.96248 5602 380061 357
17  Harghita HR 25.60174 / 46.53507 6639 325682 160
18 Hunedoara HD 22.92068 / 45.76643 7063 470103 242
19 1 al omi Sa IL 27.17209 / 44.60006 4453 289501 420
20 Il aki IS 27.29315/47.17801 5476 818929 362
21 lifov IF 26.17086 / 44.50988 1583 298021 119
22 Maramur e MM 23.96070 / 47.64067 6304 512560 200
23 Meheding MH 22.83037 / 44.58102 4933 296609 132
24 Mur ek MS 24.65717 | 46.58326 6714 581400 201
25  Prahova PH 26.01979 / 45.12067 4716 819600 371
26 Ti mi K ™ 21.44543 | 45.71347 8697 673212 114
27  Tulcea TL 28.87663 / 45.03341 8499 249779 212
28  Vaslui VS 27.82728 | 46.49987 5318 456020 209
29  Vrancea VN 27.01194 / 45.73946 4857 392317 132

Total 7525
Nr. Sara - Coordonate (Long./Lat) Ref er i n"He
30 Belarus - 28.23013 / 53.32553 Zhivotovsky et al. [79]
31 Bulgaria - 24.74941 | 42.14353 Pereira et al. [80]
32 Kosovo - 20.87858 / 42.52435 Kubat et al. [57]
33 Macedonia - 21.61816 / 41.52093 Jakovski et al. [62]
34  Polonia - 19.33932 /51.57574 Jacewicz et al. [35]
35 Serbia - 20.03506 / 45.29385 Veselinovic et al. [81]
36  Slovacia - 19.46780/ 48.67171 Soltyszewski et al. [82]
37  Turcia - 28.07296 / 39.61536 Cakir et al. [83]
38 Ucraina - 31.91558 / 48.89086 Soltyszewski et al. [82]
39  Ungaria - 19.29797 / 46.86832 Egyed et al. [33]

Tabel4-Coor donatel e geografice atinbtidiui te popul a™i il or

Fi ecar e

galben( val oar ea

1:8.000.000.

gradient a

mi ni mt) ‘Hi

f ost
r o'Hu

mpbLr "Hi t
(val oar ea

’

n

maxi mt) .
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\ .
{ Byelorussia

Poland \? ——
e
-
P Frecve Frecve
vt eneny { s Locus Alela (p) Genotip (2pq)
Slovakia /" . D2 17 0,1988 17/20 0,0629
TR D3 15 0,2847 15/16 0,1599
' ST N Y D5 12 0,4097 11/12 0,2203
ungary /. . D7 11 0,2520 10/11 0,1239
‘ e D8 13 0,3003 13/14 0,1426
SRR . D13 12 0,2940 11/12 0,1633
Y ¢ Romanid
VRS D16 11 0,2973 11/12 0,1686
; o o D18 14 0,1753 14/16 0,0565
sgovina R D19 14 0,3018 13/14 0,1717
o [upsslaiE L e e D21 29 0,2341 29/30 0,0879
Bulcar CSF 12 0,3220 11/12 0,2062
SN ik FGA 22 0,1634 21/22 0,0528
i ‘ i THO1 9.3 0,2617 6/9.3 0,1315
3 ¢ Macedonia | a S
S TPO 8 0,4957 8/11 0,3031
: Ps) VWA 17 0,2967 16/17 0,1193
/ f 2 o Profil 1 3,85E-09  Profil3  4,76E-14
Greece e Profil 2 0,0014799  Profil 4 2,92E-05
Figura2-Di stri bu™i a coordonatel ¢ Tabel 5 - Sistemele numerice unitare (SUOF) raportate la
tarile vecine (punct ¢ popul a™i a generalt a
Prin realizarea unei Simul Lri folosind popul a’Hi i
di feren™e rasi al e s &isisteentl unitar ele ndedelstedhrici de daboratorr faosite, nse
reali zeazt o torle sa coreurgyla vaeabildategf capcu | atHmana] £t a'Ha cum r
raportitrile popul a™i onal e. Acest f a p DPOBRGsubiaspectulo b
i dent i f i c tHsauigenepmgicg peddza profilului gen&TR.

Concluziile desprinse din simular@POGPGf ol osi nd pRomaniaparikiteiaplieareadcelu mai
eficient model matematic, preciihda mo dal i t £ Hi | or indadruliEHSTRAFD.r et ar e optii
Folosirea unui complex tehnologic de tipBkowseri Server | (Limbaj de Programare) Server Il (Baza
deDatef Furni zor i d e(AR)optecut EHSTRAFEnpaolfd da ceri n™Hel or i ni

speci fice, reprezinttit un Hiefieient care penniite® realizatea de met@lizea mi ¢
popul aiHisocnoapl ed e cercetare (sistem clona offline)
standardizaH tentralizat, accesibil tuturor (sistem online). Mai mult decat atat baza de dSTERAHRD permite

afi Harea de i nahnwimomeart ia ceoM watt elraad est udi ul popul a™i or
data respectly aria zonei analizatelor i ce al te i nforma™H i car e DRQGPGa | a

DeterminareapNR 6 | 6 A brigigii@eoddafice B unuprofil genetic(DPOGPG)

Date ce ™H n de fluxul ifr nef covr eaalite] laordanet&er gedgFaiize, pria e c
suprafeSei, diiahstebaegape oippatiek&le& macmregiuni (4degighi istoritei

O macroregi une cS), avegstrintrauséntr-dclonareHSTRAFD astalatintr-un mediu de
simulare offline(Server Coldfusion 8 Developer Edition, Server MySQL 5.0, IE 7)
EHSTRAFD (Earth Human STR Allele Frequency Databases)t e o baza de date rel

d i n a gispohibik la adresa de internetvww.ehstrafd.ory , care pune | a dispozi S
interesateinstrumente de analizo 0 p u | alfhzae pda t & c wleetofHaarkerilor STR raportaia jurnalele
KtiinSifice de profil

Unul dintre instrumentele EHSTRAFD este modulul MPG@ost Probable Geographical Origin
echivalentulin limba englez pentruDPOGPG(Determinared®r obabi | i sti ckt a Origini
Genetig. I nt er fa'™a we btistruaferreutat cu principalete sdturi deomarkeri STR recunoscute
de diferite forumur.i internaSional e pen$SOuTi Intedpelnt i f

Standard Set Of LociESST European Standard Segcomandat d&ENFSI; CODIS 7 Combined DNA Index
System. Aceste setur.i u rin kit-d decamplifgareAmpRIATR kdentifilefD2S$3BE&R i n

o Application Programming Interface.
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TPOX, D3S1358, FGA, D5S818, CSF1PO, D7S820, D8S1179, THO1, VWA, D13S317, D16S539, D18S51,

D19S433HD21S11)
Prin completareaf or mul ar ul ui web cu al el ele corespunzt
EHSTRAFD este interogata ut o mat . Rezul tatele interogtadistsra bwi

geograafpircitmel or 10 | oc DPDAPGaibb d ®Ir maaiun’en a lhtakt Googerf @ et
Maps APIl) ce permite del i mi tdr®tar idleu il ausec empmparHat ival
cu cea mai “nal tt fr ecveuntthfic ee pgrmite éstimangdnu iu dS TR i i pto@n
baza asembtntrii frcedcyeniHeuSipaocompl eit £t STRub f or ma
prezinttét un rezultat de identificare pentru profi
trasabilitatea "n EHSTRAYBerae. popul aSi il or Hi proiec

Parametri de Evaluare a DPOGP@)di f er en™e “~ntre YHinguangduwlcapH ien
rezultate in lista DPOGP®)di st anSa dintre r angprli reoic al’Hi ed "Hidie crl eaz
uni tate de nitcswra rgaaedHptrdximata |l a 40 Km “n urn
Roménia)c)| ocal i zarea numerict a | dapddi eendefhabanadriH ai
regiunile istorice (Banat, Ol tenia, Munteni a, Dobr
e)apartenenSa | oca'Hi ei declarate | a una din macrore
f) identificaread e cl ustere Hi /sau valuri de gradient.

Ly FEfATF 3SYSGAON | LIRLIZA F OAAf 2 NIDdbYohe S R
folosind markerii STR autozomali Y-linkali (parametria 0 F G A & G A Op LJ2 LJdzt |

Analizag e n eapioqtuldr diriffRomaniafolosind markeri STR permite determinarea cadrului contextual
de aplicare a principiilor genetidiorensiceintr-o maniet. specifid ariei geografice aflate sub incidah e gi s | a 't
romone 'Ht i

Analizag e n eapiocptuldr maKiprecum Valahia, Transilvania, Moldo¥&Dobrogear e | | @pddea z t
parte principalele e n ddechi'He e r @ @ iHesalr iflie n S auluif gent &xistent fitre acesteddp o p uld a "Hi
din teritoriile apropiate slavi la nord’Hsudvest,u r m dilor la vestH cei aipopoarelor turcicéa est, iar pe de
alta partemo 'Ht egié mr edainar popoare care au stat la baza fornpani p uldr acttale cum ar fi romanii
vechigreciHi éa | "Hi i

| SG S NRdbdedaNHABNS G SN2 T UE S {3@F G N

Het eroesgeWwiua i ndicator gener al prin care se de
popul a’Hi i, "ntruc®©t orice popula™i e pentru a exist
indivizilor ceo compun|[84].

Cn studiil ehegep wkasHiedi algeert Hirtolah §@ogrt te reprez
propor "Hi a genoti pua i pbopulhae Heahoez ireg toiaadddtdHefHt n u mi t L
di ver sit actee ar egperneizcitnt £t pr obabi litatea ca d@BHL al el e

Op o p winaltiie t e r @ oindum grédinalt de discriminare interindividukl fapt care estén mare
mt studependentH ide natura markerilof u &pHi analiza. Markerii STR n a | p 1z @ Zkdn griadinalt de
heterozig&e in p o p wlromn8Headc in special cei carg r e zmuhigletalele cum afi D21S11, D2S1338,
D18S51HFGA, la polul opus e g t semarlledi CSF1IPCHTPOX.Di f e r latre dééel4eo p u dnaliZibte
sunt nesemnificative.

Echilibrul HardywWeinberg (Exact test)

Principiul HardyWe i nber g presupune pmemitcerenar ¢ ams$ udomiHe c

cele genotipice, remon constante "~ n po[peul a ™Hi e 'Hi C

Pentru ca o0 popul a’H Hardy@einbesge (HWE]), Itrebuie” luate B cchnisidierarde r u
ur mbtoar elle @y emmperecherea este "~ ntoOmpl tLttoar e; b)
di feren™™e “~ntr e ssdxea;H @)nuapar matéd Hiuweris nigretd; e)pop ul a Hi a
suficientdemarast f el “~ nc ©t f r encovdeinfeclee dael ella coe gsetn enrua "Hiee |

Dact o popula™Hie se aflt “n HWE, cele dout al el e
oarecar e, sunt statistic i ndependent e una de ceal

cal cul ar ea pr o baubu profil genétti8i/]. de potri vire

YEn accepHiunea EHSTRAFD un proiect es
|

e un articol sau orice
“"LocaHi a de domiciliu-aappetsvaheproba [

oapnpgist de referin’™Ha.
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Din punct de vedere statistic, un | ocus reprezi
pentru mai mu | "Hi l oci , sau al tifpedle,s psues acp@nidc ag & roe
( cor e cBififeaoniHuU i/ sauysg)Gj dékmre i mplict luarea unei mar j
testate @HWE, raportatt | a numbr ul de eveni mente probab

pentr u c BonferroriHoeatru L5ulaci STR este @D03(Cor e c WBonderrohismar j £t er oar e
00 numktr | oci)

Dact o popul @éHilea ndWE e adbtada enu " nseamnt ca ni ci
are |[8& €)de Hi din comoditate sau | ipsa de infor ma
considera contraul.

Toate cele 4 popul a’Hii aWembelig, zaptdicareae o0 a € lbi Binferioni e ¢ h |
(care implic luarea unei marje statistice de nerespectare a echilibfaldy-Weinberg raportétlan u mideu |
markeria n a |l Tha @aéHinpjHo e nt r u mar ker i i TPOX (Val ahi a), D3S1:
D2S1338 (Moldova).

E x ¢ e gdéHa aceasta redulo r e p r enzaikerdl ¥WA (narker aflat in gena pentru factorulvon
Willebrand- o glicoprotei. multimeria sintetizata de placheld celulele endotelialejn cazulp o p teil ValdHe.
Intrucat abatera de la echilibrul Hardy- Weinberg nu se e g t #Hénttazal celorlaltep o p u Inrudii -
Moldova, Transilvania sau Dobrogea, acegsiate fi consideratdrept un artefact al metodei de calcul a valorii P,
respectiv a metodei folosita determinarea echilibrului echilibrul Hardy/einberg

¢Sahbdd RS RAFSNBYUASNBE LRLzZ FGA2Y I N

VariaSia genetickt prezintt trei gceonneptoi ncetn tsei: ddiisvte

Di feren™H erea genetict mbsoart gradul de wvari a’l
genetice se folosesc di Dsghshic)[8Indi c i de diversitate
Testul de di f erEpant'Heser pr @i mu nnee t oamp ar area di fer
fiecare | ocus “n parte Hi stabil eHte gradul de dif
deexacth t e al probabil ittt ™idi de diferen™M ere popul a’Hi
Aceastt abordare reprezintt o alternativit | a par al

Fisher pentru tabe[9G!| e de contingenSt R X C

Exi sttt dif er edrihenctsde vederefstatsteh 1 ve Val ahi[H] laHin locBsd ¢ u r e
D19S433; “ntre [BFddualiusi TPAOX Gr eat ae VPP &aBiloai- DA$117%,ur C i
D7S820 Hi D18S51; ([bohlaBleci-Dal&shila HBHil6B565a8Di i v WA ; T
(Budapesta)[33 la5loci-D8 S1 179, D21S11, D3S1358, Dlar8s$/)1a 1Hoci F GA
-D7sS820, CSF1PO, D3S1358, THO1, D13s317, D16S539,
Val ahi a 198, laPLd lbod D8SA179, D21S11, D3S1358, THO1, D13S317, D16S539, D19S433, VWA,
TPOX, D18S51 'Hi FGA. Nu existt PBlpeeenfle Hmaj oree ¥
[81].

Exidgitfter e n™He dneunct defvéderadtatislicat r e Tr ans i | [@llaundocusdi B u
D19S433; " ntre TepauwiduavRhE&2MH] SeribéeaTransil [BRlai a 1
5loci-D8S1179, D21S11, D3S1358, D1 8iS&cla [9ila 5Do6i S$1879, "~ n't
D7S820, D18S51, D5S818 'Hi F B9 ta 10 latit 788207 €CSFDPO| D381858,i a
THO1, D13S3 7, D16S539, VWA, TPOX, D18S51 'Hi D5 93§, 108la Hi
10loci-D8s1179, D21s11, D3s1358, THO1, D13s317, D16S53

Exi di ter enificaive dineponct de vedere statisticnt r e Mo | d o[8lhla hilocuS-e r b i
D7S820, “ntre Mol dovB3 l&dBlocuDgBerlilar 9( B DRd Belslt abi D18S!
Turcia [92) la 4 loci-D8 S1179, D7S820, D18S51 Hi [958 @A i -D21Stle Mo
D3S1358, D13Ss317, D16S539 'HiBel&GA79 Ki7 lo¢i n"CSKE1POy B3S1358n t r ¢
D13s317, D16S539, VWA, D18S51 Hi D5S818.BuNcuu rEHtsit £

Existt diferen™Me semni fi cnattriev eD od unc gpe{@tjH3un laces- v e d
S4
S5

r
D19 33, " ntre [B3dlaundogues d PBIX, Gf ¢ ir & D o[®ZlaoXlaciaD 7H$ 8 2TQu r 4
D18 1 'Hi “n final Tod) tlar6eloci b5 HO bge ®81 HE3 B, abL8S539,
D5S818. NU egxinsHet mihij or e [5H,t rper edobm oldie'di fHE BH.L idd b rao g

Cntruc®©t realizarea festupasi el di faereo™Hi ecei nl5
alese pentru comparareas r eal i zat wuni formizarea procentual t a
de diferen™HMiere " n cazul t wtlurdoer npaopkuelra "Hiainladri,z ai"Hid
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versus Valahia Transilvania Moldova Dobrogea

Rom®O©ni a ( Hadlc 10 10 0 10

Turcia [92] 20 55,55 44,44 22,22

Grecia [53] 7,69 - - 7,69

Italia [55] 23,07 - - 0

Cr o afl] a 0 - - -

Serbia [81] 0 6,66 6,66 0

Ungaria (Budapesta) [33] 62,5 62,5 37,5

Polonia [93] 73,33 66,66 33,33

Belarus [79] 100 100 70 60
Tabel6-Val oril e uniformizate ale testelor de diferen'™i ere, uimeireudi® = pop

din punct de vedere genetic.

Cn urma wuniformiztrii rezultatel or toaecle {abél@):.ra) de
existt o uHoart diferen™Hiere “ntre popula™ia din r
Lipsadi f er en™i er i i "ntre popula™ia din Moldova Ki Ce:
de munca din nordul SOkO0r;i ib)c Litmrfel uceanpSat ag ctp u'lna "Hinilio r-
unui gr adi eradinspteesuddtisfreenord e $lite c¢c) nu exi sttt di fer en’He
cea croatt sau s©rbt din punct e vedere al mar ker
prin prezenS$a unuiinsgenards$pesud;, de i feren™i ere d

Qo

Probabilitatea de potrivire

Cn genetica forensict puterea probatorie a unei
comun este profilul genetic “n cauzt. A cpadfilal unkiu ¢ r u
persoane necunoscute aleast " ntOmpl t[84pr din popul a’

Din punct de vedere matematigrobabilitatea de potriviren u mi t probabilitatea de potrivire
Nt ©mpé st earever sul frecven'Hei genot[B5hi ce pentru ul
Probabilitatea de potrivire ~ nitdompl ditroa$ @A ;aluiperuti
AmpFISTR Identifileeste del la 2.00x1¢/ sau altfelspu¢ | a 29124799 x popufla™Hi a u

Potrivirem” nt © mp Ia 15tlogia unei pofil genetic al unei persoane cu un alt profil genetic necunoscut
cares pr ovi nt ’‘dela cateppersobmted u guwm se vede extrem geu “piiolmabit. ead e p L ddi n d
29124799 orip 0 p u luraaitdideape Terrasi cu mult mai mulp o p u kaadHt ia amedicah. E x ¢ e el e
aceast afacrgemgnh obmo z.i g o "Hi

Probabilitatea de potri vir e -uuinAMEFHBSPR Identifileim ppo pcuol mab Hi|
rom@lneasca (media cel or p & ¢ uotimaipntica delcéa pPrbbabiliga de potavirgp a | €
“nt ©mpihik ¢ & tascdtianamericah. Acest lucru semnific o e f i ca celor 18tmarked STIRE
p 0 p u toméhttasca dechitp o p u t a tHt adiniSdA Lt

Dint re popul a™Hi eanei ndeipr oR@am®diid,atea de potrivire
p o p u HiraDblbrageaiar la polul opus se affa 0 p u HiraMbldava

-

Puterea de discriminare

Putereasauprobabilitatea de discriminara  u n u i mar ker a fost descrisa
egala cu 1 minus suma pi869at el or frecven™Hel or geno!
Cei maidiscriminativimarkeri STRin p o p u rom&Heaacauntlocii D2S1338 D18S51si FGA, iar cel
mai p u “Hisariminativ este TPOX. Aceaswi t uedléetare u mt alelelor pe cardl au a ¢ e ribrkeri in
popubdedlaeece puterea de discri minnuantker ud wrrweis cromar kseart
Valoarea combinata puterii de discriminare pentru cei 15 loci autozomali u @steadéHD99999999999999997.

Puterea de excludere

Frac™i a indivizilor ce au un pr oftelettat lg mtaneplare iotin c e ¢
caz tipic de paternita{®5].
Puterea de excludere, respectivd c "Hi a i ndi vi zil or ce au un profi

individ selectat laintamplare intun caz tipic de paternitate st e d e geenatdr& markerilor genetici

12 aproximata la 6.867.000.000 de persoane70] .
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(respectiv de numbrul de tpulere eeexclade®d ma ip kddRoiHéned ge Ce
locusulTPOX iar cea mai mare D18S51 si FGA.

/ 2 yulukinformativ al polimorfismului

Utilitatea wunui mar ker genetic “n a putea -@ilui f ol
("n filogenie, “n diagnosticul genet i c-0anentac .p)o pduel pai’l
Din punct de vedere cantitativ, poli mbef esomil god@w e
conWwinutul ui i nf or ma[eg.v al pol i morfismului (PI C)

Cn geneticaniiiomwetnsli cknf or msadwpiuvt eale ap a Inif ma ymfaie fnll &
probabilitatea ca descendentul al ckrui ptrinte e
deducerea genotipului parental la acel locus. Acestgpanet ru se determinkt prin
"mperechere “"nmul Hite cu proba[By.litatea ca descend:

Conwinutul i nf or matriev | eelc t po &pirdoebsacbéi sl dnet hatt el a a | ctLr
al unei alele rare, st per mit LCedie dmacie rienaf ogremmaottinvpiu |
Roméiasunt D2S1338, D18S51 si FGA i ar cel mai pu'Hi n i

Indicele de paternitate (mediu)

Indicele de paternitate e pr ezi ntt probabilitatea ca alelele ¢
ctreia btrbatul testat este tattl bi ol ogic al taces
ales aleator8u din popul a'™Hi e

Probabilitatea ca alelele ce apar ™Hin unui copil

bi ologic al acestuchr diadHbadest poeeiza wonhbbr maeste ne”’
in  p o p wih RoiHamna deaemai mare pentru locusul D18S51 si cea mai mica pentru TPOX.

CNBEO® S BT MONY N

Pentru a elimina pe cOt posi bil erorile de numt
l uat " n studiu "~ n staabsitlaibriela tf rceocnweenn"Hdilao rc aa | oerliiccaer, €
un artefact, respecty apari Hihe "~ nt©mpl ttoare) dact este obseryv
Frecven™Ha alelict minimk se calculeazt pentru ma
iar pentru cei het er oz oNread ti e druwrat rf wlr noud ai: n dFi v=i i/ N, u
Conform frecventa alelice minime, marja de eroa
poate fi considerata pentru populaHia din Romdeni a

0,0324 pentru markerii STR heterozomali.

Markeri autozomali: Valahia = 5/1910 x 2= 0,0013; Transilvania = 5/1977 x 2= 0,0012; Moldova =5/1321x2 =
0,0018; Dobrogea = 5/569 x 2= 0,0043;

Markeri heterozomali (Y) Roméania= 5/154= 0,0324

Estimareaf NS O @&uymiabrar profil genetic (haplotip) posibil

Frecven™a cel ui ma i rar genotip/ haplotip pos
formula:F = (2p¥, undepr epr ezi ntt fr ecvemiHat rau le & dompuh mrafilid i ent
genetic.

Markeri STR autozomali Fmin (5/2N)  F celui mai rar profil genetic [2p30]
Valahia 0,0013 8,59E-83

Transilvania 0,0012 7,78E-84

Moldova 0,0018 1,49E-78

Dobrogea 0,0043 3,31E-67

Markeri STR Heterozomali ~ Fmin (5/N) F celui mai rar haplotip [plG]

Romania 0,0324 1,47E-24

Tabel 7 - Valorile f r e c vceluni fhte riar profil geneticinp o pualda "Hi Val ahi a, Tr ansi | v &lmcelimaikhoHampotipvira 'Hi D

popuaraHioOneasct
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Cel mai comun profil genetic (haplotiglestimareat NS O @&sftuiaS A

Cel mai comun profil genetic/haplotip posibil din punct de vedere teoretic este considerat a fi un profil
genetic heterozigot, compus di nfiecarélecuseahabzatc u fr ecven’
Profilul genetic (haplotipul) @ mai comuni n p o p ul a "Hi este donsiderdR a fin® mprofiagenetic

heterozigot, & t ralalé adr e ¢ v ecelér®il mari pentru fiecare locus analizat.

STR/Alele Romania
al a2 Fal Fa2 Fala2 (p

DYS456 15 - 0,5065 - 0,5065
DYS389I 13 - 0,6039 - 0,6039
DYS390 24 - 0,4351 - 0,4351
DYS389ll 30 - 0,3442 - 0,3442
DYS458 17 - 0,3182 - 0,3182
DYS19 15 - 0,3506 - 0,3506
DYS385 14 15 0,2792 0,1916 0,0535
DYS393 13 - 0,6234 - 0,6234
DYS391 10 - 0,6234 - 0,6234
DYS439 12 - 04545 - 0,4545
DYS635 23 - 0,3377 - 0,3377
DYS392 11 - 0,8117 - 0,8117
YGATAH4 11 - 0,4675 - 0,4675
DYS437 14 - 0,4805 - 0,4805
DYS438 10 - 0,5455 - 0,5455
DYS448 20 - 0,5065 - 0,5065

8,22E-07
1 1| a 1.217.277
Tabel 8 - Cel mai comun haplotipinp o p ualr &@™Ri©One as c t .

D u pcum se poate obsenia tabelulde mai joscel mai comun profil genetic este ideniictoate cele 4
regiuni analizate cle x ¢ e pdiieralui FGA unde existo v a r i datrit enultiplelor alele carepr e zi nt
frecvente similare (decelardatre alelef £ ¢ @&a’'dila catevasutimi def r e d)v Bim pdnct de vedere al
f r e ¢ v ealutHeal comun profil genetia e dtre cele 4 regiuni studiate nu apadri f e magore tée poate
t otdacelad r e c ma r ifavalahiaHunami n iTnMdbbrogea.

Valahia Transilvania
al a2 Fal Fa2 Fala2 2pgq) al a2 Fal Fa2 Fala2 (2pq)
D8S1179 13 14 0,3094 0,2414 0,1494 13 14 0,3048 10,2362 0,1440
D21S11 29 30 0,2445 10,1924 0,0941 29 30 0,2279 0,1823 0,0831
D7S820 10 11 0,2474 0,2636 0,1304 10 11 0,2441 0,2446 0,1194
CSF1PO 11 12 0,3280 0,3157 0,2071 11 12 0,3182 0,3280 0,2087
D3S1358 15 16 0,2712 0,2911 0,1579 15 16 0,2979 0,2726 0,1624
THO1 6 9.3 0,2639 0,2558 0,1350 6 9.3 0,2418 10,2645 0,1279
D13s317 11 12 0,2704 0,2974 0,1608 11 12 0,2774 0,2891 0,1604
D16S539 11 12 10,3126 0,2670 0,1669 11 12 0,2779 0,2883 0,1602

Locus

D2S1338 17 20 0,2042 0,1539 0,0629 17 20 0,2021 0,1634 0,066
D19S433 13 14 10,2874 0,3024 0,1738 13 14 0,3015 0,2989 0,1802
VWA 16 17 0,1929 0,2940 0,1134 16 17 0,2018 10,2921 0,1179
TPOX 8 11 0,4890 0,3047 0,2980 8 11 0,4965 0,3007 0,2986

D18S51 14 16 0,1715 0,1552 0,0532 14 16 0,1743 10,1629 0,0568
D5S818 11 12 0,2741 0,3997 0,2191 11 12 0,2650 0,4173 0,2212

FGA 22 24 01665 01631 00543 21 22 01621 01548  0,0502
5,08E-14 4,21E-14

1 1 a 197E+13 1 1 a 238E+13

Moldova Dobrogea

Locus =1 a2 Fal  Faz Fala2(2pq) al a2 Fal _ Faz  Fala2 (2pq)
D8S1179 13 14 03138 02313 01452 13 14 0288 0237 01365
D21S11 29 30 02260 0,938 00876 29 30 0224 0188  0,0842
D7S820 10 11 02608 02453 01279 10 11 0239 0236 01128
CSFIPO 11 12 02956 0,3270 0,933 11 12 0339 0293  0,1987
D3S1358 15 16 02816 02657 01496 15 16 0264 0276  0,1457
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THO1 6 93 02513 10,2790 0,1402 6 9.3 0,252 0,245 0,1235
D13S317 11 12 0,2937 0,2824 0,1659 11 12 0,284 0,303 0,1721
D16S539 11 12 0,2827 0,3092 0,1748 11 12 0,283 0,279 0,1579
D2S1338 17 20 10,1980 0,1518 0,0601 17 20 0,204 0,143 0,0583
D19S433 13 14 10,2581 10,3172 0,1637 13 14 0,283 0,288 0,1630
VWA 16 17 0,2127 0,2869 0,1220 16 17 0,199 0,291 0,1158
TPOX 8 11 05227 0,2926 0,3059 8 11 0,479 0,309 0,2960
D18S51 14 16 0,1768 0,1518 0,0537 14 16 0,152 0,181 0,0550
D5S818 11 12 0,2880 0,3827 0,2204 11 12 0,266 0,417 0,2218
FGA 21 22 01646 0,1662 0,0547 21 24 0,169 0,158 0,0534

4,55E-14 2,68E-14

1 | a 220E+13 1 | a 3,73E+13

Tabel 9 - Cel mai comun profil genetic in fiecareregiunege ogr af udHiatftr ecven™a acestui a.

Cele mai frecvente haplotipuri

Cn cadrul unei popul a’Hi i haplotipurile comune me
i pot ez a c oanebt®hapiotipurtau & baaa efectul fondatorguo(p ul a™Hi a anadn zauw bt rc
mi ¢ de i ndi voi zpio,p uilzaocHia™Hia ndciensttrr al Lt
Din cele 154 de haplotipuri analizate un procent de 94,8% au fost haplotipuri unice din punct de vedere &
component ei alelice, multe dintre acestea diferind
5,2% este reprezentat de haplotip i comune mai mul tor persoane de se¢€
relativ mari, ceea ce subliniazt ipoteza confabal m c-
10).
Haplotip H7 H28 H56 H57 H71 H78 H101
N 4 2 2 2 5 2 2
Frecve 0,0259 0,0129 0,0129 0,0129 0,0324 0,0129 0,0129
Judep VN(2),BV(@),CL@A) CL(1),PH(1) OT(1) DB(1),CL@1) IS(1),CL(3),B(1) VN(1),CL(1) NT()
DYS456 14 15 15 15 15 15 16
DYS389I 12 13 13 13 14 14 13
DYS390 22 23 24 24 22 23 24
DYS389ll 28 31 32 32 30 31 29
DYS458 15 15 17 17 18 17 19
DYS19 14 15 15 15 15 14 15
DYS385 a 14 12 14 14 15 13 11
DYS385 b 14 16 15 15 17 17 14
DYS393 13 12 13 13 12 12 14
DYS391 10 10 11 11 10 10 10
DYS439 12 11 12 13 11 11 11
DYS635 22 24 24 24 20 21 23
DYS392 11 11 11 11 11 11 13
Y GATA H4 11 11 11 11 12 10 12
DYS437 16 15 15 15 14 14 15
DYS438 10 9 10 10 9 9 12
DYS448 20 21 19 20 19 20 19
Total 154 (146 unice)
Tabel10-Hapl ot i puril e cu cea mai mare frecven™Ma “n popul a’

wStFGAAES RS ding NBARAZNEG ASYy BB XORSF a0 0A L

~

3S23IANIFAO LIS o6FT I FNBOOSYoSt2NJ I fStAO0S |
{GFOATANBI NBfFOGAAT2NI RS nyNHZRANBS LIS o |
Aceasta abordare cohst n i dent i fi car e mtrep e b a THa féintstudiu dtbctidoar peu d i

baza distantel or genetice cal-$udmrta, dNeit wet Reghe
premisa unei admixturi genetice crescute.
Aceasta abordare are rolul ddd exidmetrea ef a doar dir
Fi ecar egednesttiacHSHap€Caaa |l INie i Kitf 8¢ npopusl) atliad cud m®n
fostsortat" n mod <crescttor . sP ainede ¢ced nhimd p dRRAONHI sau abeatl-4 |
puncte( popul a'Hiage o ed ada smagn $nriicrhi t maxi mul de puncte Ki
descris anterior, di stantel e geneSfiarez ac,al Meuil akie Ra
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"nsumat e
sunt cel

e

pentrun fparctae ekipopuwpi ™Ho enoua

ma i

STR Autozomal

STR Heterozomali

sortare

a

fo

apropiatengitmncpudet pop.uvadH aer almOd ie &

5A 9A 9y 12Y
1 MAC CRO  HUN SER
2 GRE MAC  SER MAC
3 HUN ITA MAC HUN
4 ITA POR  GRE AUS
Tabel 11 - Primele 4 p o p ui Inradité cu Romaniad u pppu mtkul t i pul de markeri STR
Se pot observa Thabel12, di feren™e care apar datorita numbr L

este echival ent c)Jprecuwmbdominama tarilodstave pualipeM b a éHd o ni a utcu
puternice influente slavieUngaria®, in cazul markerilor STR heterozomali.

Cn ceea ce-peptulvaHitiel esurbom©n e Ht i 't R@WIM)T acestBaOdd _ V
di ferenihijazil clpapul a HDmtret oat earmeebROMSSUbpopul a’™Hi i
(Roménidestesulppopul a™Hi a ROM_T ( Tdams stiedtelldpmo my | a "Blira cR@M mM i (

Se

{GFr0Af ANBI NBEFUGAAE2NI RS nyNH2RANBE LIS o1
Aceasta abordare coast "' n i dent i fi car dntre progplud Hi'Hilidre deat er L
di stantelor genetice cal cul a5& ordzuep,t Nreeit odel eRegpno
dendr ogr amel or ¢ oNeighbarJoinirg e/sadUPGMAK ped te@aadtcd de | a pr emi ¢
genetice sctzut e.
De Hi di stant el e -Sd e &eghotdFcalduldte pentru fizeavedot de markeri in parte nu
di fert “n mod dramati c, compas®mod i c e xiElrdgeet@aylr e0fbgSe nne
ur mt t @78 dih 8dendrograme construite prin metpda o pda GakaliSf o r z a ,s emprimeeareeti t
di str i bu Hi b2 dnd pandrayrdinei plinomretogar o pdues tNe i ,s fax prreiunteéi tcor ect
popu | a "Hi ¢)I1 din 8 deindrograme prin metogar o pdies £t Nei , st xpeuidet corect

popul a™i il or .
Di stri bu™™i a a Riciolrerct an aa rpsapdatibrat a det mult-2 o progpmeé a "Hi i
Tabell2.
Markeri Autozomal Heterozomal (Y)
Lot 5STR 9 STR 9 STR 12 STR
Metoda N-J UPGMA N-J UPGMA N-J UPGMA N-J UPGMA
Cavalli-Sforza (Moldova?) + + + + + + +
. (Serbia & (Serbia & .
Nei Ungaria?) Ungaria?) (Moldova?) (Polonia?) (UK?) + (UK?) +
(Serbia & (Serbia & . . .
Reynolds Ungaria?) Ungaria?) (Moldova?) (Polonia?) (Italia?) (Turcia?) (UK?) +
Tabel12-Rezul t atel e interprettbtridi a 24 dendrograme conform cont

Markeri STR Autozomali

Exceptand Moldova (pentru lotul de 5 loci), conform dendrogramelor congpriritenetodaNJ (Cavalli

Sforza- Figura3 H Figura4) |, popul a’™i i |l e Inteumauster MindritarsQelmaipaapiat clpstert e
de acesta este un alt cluster minoritar compus di
pri mul formeazt un cluster maj oritar ce se difere
analizate.

Popuh "Hi a di n Besnicd usperre marjtorri tar sau “n altul,
13Popula"Hia ungart este rezultatul mi gr a'Hi ei huni ce deedstdn sf ©Or
popul a™i i sl ave nor di [48]. Hi popul a™ i slave sudice
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UK

Figura3-Dendr ogr amt ¢
prin metoda Neighbor-J oi ni ng
di stanSa genetict
Sforza ki EdW8TRAS

Dendrogramel® PGMA(FiguraSk Figura6) ptstreazt “n mare acee-aHi d

mani era mai pu™Hi n cl ar Lerenjeritappot del i mita 2 pO©nt | a
Pe varianta cu 3 clustere majoritare pri mul cl uc
a) un cluster minoritar compus din RomO©ni a 'Hi Ma c
Bosnia
Celdealdoi | ea cluster majoritar este de asemenea co_
mi noritar compus din Rusi a, Pol oni a 'Hi Ungaria b)
Cel deal treilea cluster majoritare este compusrdia s t u | popula™i il or anali za
Di feren™Hel e majore "n ceea ce priveHte acesta me
mi noritar (ltalia, Greci a Hi Bosnia) din priimeel cl
dea | doilea cluster majoritar “n func™H e de numbtr ul
Turciei Hi Kosovo di-J.capast &Hr a lintlustemBnjoritae T sau in dfara (uN
("n 3)e dp Hhumetul de | oci anali za'Hi
Conform interprettrilor anterioare, structura g
rezul tatul unui amestec de influente sl ave, |l atine
Cn ceea ce-peptulva™itiel esurbom®©n e Ht i (ROM_T, ROM_V,
di feren™i azt <cl ar “n jourul popul a™Hi ei uni tare (ROI
(Roménia)estesgbopul a™Hi a ROM_Tcddrmaisi divemamiHa & ®&ira sROMs Mb (
Aceste rezultatejntr-o oarecamrsanmtswomd i r mat e K i de val ori

di feren™i er e.

Markeri STR Heterozomali (Y)
I ndi ferent de nYfEdurad sau 2 &igulas)cconforEdeRdrogramelor construite prin

metoda NJ (Cavallsf or z a) , popestalH aRdm@nidei seslit e situatt | a
din popul aSiile sl &erlda, Bbsnidde s § d g ol vManca€e wnii i agfapiat aclfsten ) .
mnoritar de acest a, este compus din populaSiile sl
mi noritare, formeazt un cluster majoritar care se
analizate.

Dendrogramele BGMA (Figura 9 k iFigura 10) ptstretakztewwtie chi ar di fer
maj oritare mai sus menS$Sionat e.

Aceste difereon3eumeftlbteantbttsurtntrl a ni vel european
maj oritate sl avi ki cel pubanaoebhsmhtrepgavt haBeop
fi ma i aproape de populaSiile slave nordice dec©t
explicatt prin i-ugncednisacoly a pleaacare lawsepatf i popul a8i iplo@usE
slavenor di ce Ki podar]l a Hi i sl ave sudice

O altt excepSie o face-upoplluasPiea gmeadchi t acamsauaf
utilizata inconstruirea dendrogramei.

Pe baza acestor rezultate, popul aSia SdROmaad ¢k
este mai apropiatt geneHecSdgoWMacadeoni @r o&dHr &1 a, B
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SPA  POR

Figura4-Dendrogr amt con
prin metoda Neighbor-J oi ni ng
di st an$Sap gempdeChavalli
Sforza ki Ed®8TRAS

Figura5-Dendr ogr amkt c
prin metoda UPGMAdupt di s
genepr opdeCavali-Sf or z
Edwards (1967) - 5 STR-A

Figura6-Dendr ogr amkt c
prin metoda UPGMAd upt di s
genepr opdeLhavalli-Sf or z
Edwards (1967) i 9STR A
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Cn ceea ce privekte esiamielsitteu dpionpiullea™ énetpircien dei

i poteze principale: a) asembnarea genet i ct-balcanica, e a
cum ar fi popul a™HHi a tracict sau H)ueaSdniamaimptrual sitgtL
popul aSiei actual e, -eas tfuls tE umiogpreai$icat tsrl ea vRe ndii mms unloar dE

Aceste rezultate, sunt confirmate de testul de
popul aSia din sud@l!| KiRoimOe4dl«iin (i Meteglrieamzt popul aSi a
estul RomOni ei “n r©ndul popul aSiilor slave din su

deRnbaga97et al

NOR

\»\ CRO //'
Figura7-Dendr ogrambét const Figura8-Dendr ogr amt c o n s tNeighbdr-doinipgrdiurp tmelti sd aa n
Neighbor-Joiningdupt di st an$§ pr opdeChavali-Sf or za ki EdwaSTRY (1967)
pr opdeCavali-Sf or za ki E diy
9STRY
FigUfaQ'DendVOQVam’f— .Cons"tUPGMAdaup Figura1l0-Dendr ogr amt c¢ ons tUPGMAdau pptt
di stanSa genetict pPOSTRYSL di stanSapgemed i Reynol ds, Weir «

12 STRY.
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