Abstrakt

DNA analyza sméfujici k individualni identifikaci osob je zaloZena na vySetieni panelu
polymorfisma typu STR (Short Tandem Repeats). Tyto polymorfni lokusy byly vybrany na
zaklad¢ Siroce pojatého mezindrodniho testovani, jsou znamy frekvence jednotlivych alel

napfi¢ riznymi etniky.

V soucasné dobé je vénovana pozornost také polymorfismiim zahrnujicim vétsi oblasti DNA
- tzv. Copy Number Variants (CNVs). Dle literatury (Repnikova et al., 2013) se ukazuje, ze
tyto varianty mohou postihovat také oblasti forenzn¢ vyznamnych STR lokusti, coz mé za
nasledek naptiklad deleci jedné z alel. VySetfovana osoba, pak neni v takto postizeném lokusu
homozygotem, ale hemizygotem. V opacném piipadé, pii duplikaci jedne z alel, vznika
trialelicky STR. Takovéto situace muzou pak zkreslit vysledek individualni identifikace,

eventualné také spravné vyhodnoceni ptibuzenskych vztahi.

V ramci diplomové prace bude zavedena metodika zalozena na digital droplet PCR (ddPCR),
kterd umozni ovéfeni v ptipadech, kdy z rutinn¢ ziskaného DNA profilovani vyplyne podezieni
na pritomnost tfeti alely u jednoho z STR lokusii. Vzorky pro testovani budou ziskany ve
spolupraci s Kriminalistickym tstavem Praha na zaklad¢é spole¢né feSené¢ho vyzkumného
projektu. Screeningu bude podrobeno 200 000 DNA profila ziskanych z kontrolnich vzorkt -
bukalnich stérii. Vysledkem screeningu bude vytipovani podezielych vzorkl pro otestovani
metodou ddPCR. Predpokladame, Ze nalezneme vzacné se vyskytujici CNV a jejich pifitomnost

validujeme pomoci metody ddPCR.
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