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1. Bevezetés

A szemszin jo jelz6éje a human populéciok bioldgiai variabilitasanak. A pigmentacio,
beleértve a szem, a haj €s a bor szinét is, a legvaltozatosabb fenotipusos tulajdonsagok. Az
egyének kozotti variabilitds nagymértékben fiigg a melanoszomak alakjatdl és megoszlasatol,
illetve a melanin szintézisének jellegétél. A szem iriszének a szinét a melanin nevi
festékanyag adja meg, amit gének hatdroznak meg. A korabbi kutatdsok csak harom ilyen
gént talaltak, az Ujabb molekularis biologiai kutatdsok mar nagyszamu szemszin-gént
fedeztek fel. Az egyik legfontosabb szemszin-gén a melanocortin 1 receptor gén (MC1R). Az
MCIR fehérje a melanocyta stimulalé hormon (a-MSH) hatasara szintetizalodik (1.1. kép).
Tovabba fontos gének az OCA2, illetve a HERC2, amelyek szintén az irisz pigmentaltsagaért
felel6sek (Bouakaze et al., 2009).
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1.1. kép — A melanogenezisben résztvevo kulcsfontossagti fehérjék sematikus abrazolasa (Boukaze et
al., 2009)

Az SNP-k (single nucleotide polymorphism) tipizalasaval sok informacidé nyerheté azon
génekr6l, amelyekben, vagy amelyek kozelében a lokuszok megtalalhatok. Ezek a
polimorfizmusok a human genomban a legnagyobb szamban fordulnak eld és szamos
fenotipus megjelenésével Gsszefiiggésbe hozhatok. Nagyszamu olyan SNP lokuszt hataroztak
meg, amelyek a pigmentacioban szerepet jatsz6 génekben, vagy azokkal kapcsoltsdgban
talalhatok. A pigment termeléssel kapcsolatos polimorfizmusok az allélfrekvenciak
tekintetében nagy kiilonbséget mutathatnak, hiszen a pigmentacios eltérések a kiilonbozo

foldrajzi csoportok kozott igen nagyfokuak.



Az altalunk kivalasztott 6 legszignifikdnsabb SNP az OCA2, a HERC2 ¢és az SLC45A2,

TYR és IRF4génekben, vagy azok kozelében talalhatok (1.1. tablazat, vastaggal szedve).

Sor- | DNS labor o . . NCBI SNP | Cytogenetic .
szam | nomenklatira Gén jele Gén neve Kromoszoma hivatkozas Band SNP tipus
1 Pigl OCA2 oculocutaneous albinism 11 15 rs4778138 15g13.1a Intron
2 Pig2 HERC?2 hect domain and RLD 2 15 rs12913832 | 15q13.1a Intron
3 Pig3 OCA2 oculocutaneous albinism 11 15 rs7495174 15g13.1a Intron
. solute carrier family 45, Mis-sense
4 Pig4 SLC45A2 member 2 5 rs16891982 | 5pl3.2d Mutation
melanocortin 1 receptor
MCIR, st(i?m;:tmelﬁg?;}gﬁe Intergenic/
5 Pig6 TCF25, g hormot 16 rs1805007 16qg24.3b g
TUBR3 receptor),transcription Unknown
factor 25 (basic helix-loop-
helix),tubulin, beta 3
6 Pig7 OCA2 oculocutaneous albinism 11 15 rs4778241 15q13.1a Intron
7 Pig8 OCA?2 oculocutaneous albinism 15 rs1800407 15¢13.1a Mls-se_nse
1 Mutation
8 Pig9 OCA2 oculocutaneous albinism 11 15 rs1545397 15q13.1a Intron
dopachrome tautomerase
9 Pigl0 pct | (dopachrome delta- 13 152031526 | 13g32.1a | Intron
isomerase, tyrosine-related
protein 2)
solute carrier family 24 .
. SLC24A5, : ' Mis-sense
10 Pigll MYEE2 membe_r 5,myelin 15 rs1426654 15g21.1d Mutation
expression factor 2
. Intergenic
11 Pigl12 14 rs12896399 | 14g32.12a JUnknown
tyrosinase
12 Pig13 TYR (oculocutaneous albinism 11 rs1393350 | 11ql4.3a Intron
IA)
. interferon regulatory Intergenic
13 Pigl4 IRF4 factor 4 6 rs12203592 | 6p25.3b JUnknown
14 Pigl5 HERC2 hect domain and RLD 2 15 rs16950987 | 15g13.la Intron
15 Pigl6 HERC2 hect domain and RLD 2 15 rs2240204 15g13.1a Intron
16 Pigl7 HERC2 hect domain and RLD 2 15 rs7183877 15q13.1a Intron
17 Pigl8 rs8039195
18 Pig19 rs1667394
cyclin-dependent kinase .
. CDK10, . Intergenic/
19 Pig20 SPATA2L lO,sper_matoger?esw 16 rs258322 16024.3b Unknown
associated 2-like
20 Pig21 rs12931267

1.1. tablazat — A laboratorium pigment termeléssel kapcsolatos SNP lokuszainak 6sszefoglalasa (Volgyi, A., et al.,

2011)




1.1. A magyar populicié szemszinének vizsgalata a 19. és a 20. szazadban

A magyar populacid szemszinének vizsgalata a 19. szdzad masodik felében kezdddott. Az
elsé vizsgalatot 1877-ben Ko6rosi Jozsef végezte a szinkomplexiora vonatkozdan a budapesti
lakossag korében. Kordsi 10.000 magyar, német ¢€s zsido nemzetiségii, altalanos iskolés
gyerekeket vizsgalt. Munk4jabol kideriil, hogy a sotét szinli irisz mindharom nemzetiségnél
dominans, mig a vilagos (kék, sziirke) szinek alacsonyabb szamban fordultak eld. Korosi
megemliti tovabba, hogy a szinkomplexio, igy a szemszin is a korral valtozik, tehat a
gyerekek iriszének a vizsgalata nem mutatja ki pontosan a szemszint, és a vizsgalati alanyok
szemszinét felnétt korukban is meg kell allapitani, amikor mar a végleges szemszin kialakul
(Korosi, 1877).

Malan Mihaly egy 1942-ben megjelent kézleményében székely magyarokon végzett szem-
¢és hajszin vizsgalatok szerepelnek. A tanulmanyban a szerz6 megjegyzi, hogy akkoriban igen
kevés adat allt rendelkezésiikre a haj- és a szemszin eloszlasanak vonatkozasaban, éppen ezért
végezték el a Bukovinabol hazatért székelyek szinkomplexidjanak vizsgéalatdt. Az irisz
szinének meghatarozasahoz a Martin-Schultz-féle szemszinskalat hasznalta. Ez alapjan az 1-2
kategoridba tartozd szin a pigmentszegény (a kék kiilonbozd 4rnyalatai), 3-6-ig terjedd
intervallum a gyengén pigmentalt (szlirke és arnyalatai), 7-11-ig kdzepesen pigmentalt (zold
¢s zoldes barna szinek), illetve 12-16-ig pigmentdus (barna) csoportba tartozik. A vizsgalat
eredményei azt mutatjdk, hogy a székely magyarok korében, mind a férfiak, mind a ndk
tekintetében a leggyakrabban eléforduld szemszin a kozepesen pigmentalt (zold és zoldes
barna szinek), mig a legritkdbban a pigmentdis (barna) arnyalatok fordultak el (Malan,
1942).

Henkey Gyula 2002-ben megjelent dsszefoglalojaban - amely kozel 33.000 ember adatait
tartalmazza - a karpat-medencei magyar és néhany mas eredetli népesség embertani
jellegeivel foglalkozik, kozottiik a szemszinnel is. Megallapitja, hogy a magyaroknal mindkét
nemnél sotét (barna), kevert (zoldes arnyalatok), viladgos (kék és arnyalatai) szemszin az
eléfordulas sorrendje. Ezen kiviil a kutatasbol kideriil, hogy a sotét szemszin a jaszsagi

Oslakosok kivételével az 6slakos magyar népességeknél fokozottan fordul elé (Henkey, 2002).



1.2. A szemszin vizsgalatok egy ij modszere

Jelenleg az igazsagiigyi genetika egyik jelentdsen fejlédd teriilete a komplex human
fenotipusok meghatarozasa genotipusbol. 2009-ben Liu és munkatarsai 3804 személy
szemszinének meghatarozasa utan 24 az irisz szinének kialakitasaban szerepet jatsz6 SNP
lokuszt vizsgaltak (8 gén), majd az adatok multinominalis logisztikus regresszids analizise
segitségével az egyes fenotipus kategoriakat jellemzo o €s B paramétereket kiszamoltak és
kivalogattdk a 6 leginformativabbnak itélt SNP lokuszt (6 gén). A fenti adatok
felhasznalasaval Walsh és mtsai 2010-ben Excel programba illesztett interaktiv makrot hoztak
1étre, amelyben a 6 SNP marker genotipusainak kodolt beirasa utan egy Iépésben
meghatarozhatd egy személy iriszének valdszinisitett szine. A modell alapjan készitett
predikcios makro kék, barna és intermedier szemszinre vonatkoztatva 91%-0S, 93%-os és
73%-0s pontossagli becslést tesz lehetdvé (Liu et al., 2009). A vizsgalatok célja a rend6rségi
nyomozas sordn eldkeriilt ismeretlen eredetli bioldgiai mintdbdl az illetd irisz szinének

meghatarozasa.

2. Célkitiizés - A ,,Szemszin Pigment Projekt”

2010-ben az lgazsagiigyi Szakért6i és Kutatd Intézetek Budapesti Orvosszakértdi Intézete
(ISZK1 BOI) elinditotta a ,,szemszin pigment projektet”. A kutatas célja a magyar népesség
szemszinének szamitégépes programokkal torténd meghatarozasa, human Single Nucleotide
Polymorphism (SNP) analizise, egy adatbazis felallitasa, és a vizsgalt személyek SNP-DNS
profiljai és a kiilso jellegei (szemszin, hajszin, bérszin) parositasaval egy predikciés modell
felallitasa. Az adatok multinominalis logisztikus regresszios analizisét kdvetden, az egyes
fenotipus kategoriakat jellemzd o és B paraméterek bevonasaval a létrehozott makro alkalmas
legyen ismeretlen eredetli human biologiai mintakbol az irisz szinének joslasara (a szemszin

un. genetikai szemtantja).



3. Eszkozok és médszerek

A projekt megvalositasa mintavétellel kezdédott 2010-ben, amelyet az ISZKI BOI DNS
laboratoriumaban szerveztiink meg. A mintaadokkal (ELTE, a SOTE valamint a Miszaki
Egyetem hallgatoi) roviden megismertettiik a ,,szemszin pigment projekt” részleteit és a
varhat6 eredményét abbdl a célbdl, hogy mintijukat a fenotipusos adatok rogzitése utan
(fényképek készitése) rendelkezésiinkre bocsassak. Minden személy kitoltott egy-egy
kérdbivet, amelyben a szinkomplexiojuk sajat megitélésére vonatkozo kérdések szerepeltek.
Az Onkéntes jelentkezOktol szajnyalkahartya torletet vettlink, majd nagy felbontasu
fényképezégéppel (Canon EOS 1100D, Canon EF 50mm f/2.5 Compact-Macro) mindkét
szemrdl ugyanolyan koriilmények kozott fényképek késziiltek. Ezek alapjan kertilt szubjektiv
meghatarozasra a szemszin és Osszevetése a Martin-Schultz-féle szemszin skalaval. Ezzel
parhuzamosan a digitalis fényképeket a laboratorium altal kifejlesztett szoftver segitségével
kiértékeltiik, ugy, hogy kiszamoltuk a vizsgalt személyek irisz RGB (Red-Blue-Green) és
HSV (Hue-Saturation-Value) értékeit és statisztikai jellemzbit. A szem szinének
inhomogenitasat a Hue érték magas (50% feletti) szoérasa alapjan hatdroztuk meg. A
modellépitésre eddig bevont 94 személy szemszinének HSV adatai és a hozzatartozo a
genotipus ismeretében multinominalis logisztikus regressziés analizissel egy modellt
allitottunk fel, ami 4 kategodriaba sorolhatd: kék, zold, barna és inhomogén. A 1étrehozott
predikcios modell jelzi, hogy az ismeretlen személy genotipusai alapjan milyen
valosziniiséggel kék-zold-barna, valamint inhomogén szemszinii az illeté. A predikcios
modellt a 3.1. kép szemlélteti, amelyen egy 100% homogén barna szemszin szerepel. A
vizsgalt személy valoban inhomogén barna szemii volt, a genotipusabdl meghatarozott

fenotipus megfeleld volt.

Supplementary Table 4: Interactive macro for eye colour prediction modelling

SNP-ID 8,34 712 8,31 Minor Allele ser of Minor All 0,00 0,00 0,00 Predicted Eye Color Probability
Pig02 1 rs12913832 21,72 12,56 9,92 ? 2 -43.45  -2512 -19,83 blue-gray 0,0000
Pig08 2 rs1800407 868 630 214 ? 0 000 000 0,00gfEEANIY 0,000
Pigl2 3 rs12896399 008 012 -0,07 ? 1 008 012 -0,07 inhomogen 0,0000
Pigdd 4 rs16891982 413 -880 3,77 ? 0 000 o000 oooICWEI 1000
Pigl3 5 rs1393350 1,49 -435 0,90 ? 1 1,49 435 090
Pigld 6 rs12203592 0,60 -260 074 ? 0 000 000 000

* Please insert the number of minor alleles:

If minor allele is homozygote insert 2

If minor allele is heterzygote insert 1

If minor allele is not observed (but major allele is homozygote) it shall remain 0

This sheet is protected for incident modifications
No password is needed to unprotect it

3.1. kép — A DNS laboratorium altal 1étrehozott predikcios modell (makro), amely Walsh és mtsai altal kidolgozott
modell alapjan késziilt



94 személytdl szarmazo szajnyalkahartya torletb6l Promega DNA IQ System Kit
segitségével a DNS izolaldsa megtortént, a koncentracidomérést a Quaqntifiler Humant kittel, a
genotipizalast 20 SNP markerrel (rs4778138-P1G1; rs12913832-PIG2; rs7495174-PIG3;
rs16891982-P1G4; rs1805007-PIG6; rs4778241-PIG7; rs1800407-PIG8; rs1545397-PIG9;
rs2031526-P1G10; rs1426654-PIG11; rs12896399-P1G12; rs1393350-P1G13; rs12203592-
PIG14; rs16950987-PIG15; rs2240204-P1G16; rs7183877-PIG17; rs8039195-P1G18;
rs1667394-P1G19; rs258322-PIG20; rs12931267-P1G21) TagMan probak segitségével
végeztiik el. Ezek koziil a szemszin meghatarozasahoz sziikséges modellépitésre a 6
legszignifikdnsabb SNP-t hasznaltunk fel (rs12913832-P1G2, rs16891982-P1G4, rs1800407-
PI1G8, rs12896399-P1G12, rs1393350-PIG13, rs12203592-P1G14) (Volgyi és mtsai, 2011).

4. Eredmények és megvitatasuk

A modellépitésre hasznalt 94 személy adatait az altalunk létrehozott és Walsh és mtsai
modellje alapjan teszteltiik. Vizsgaltuk tovabba, hogy a szubjektiv szemszin meghatarozas
mennyiben tér el a szoftveres meghatarozastol (viszonyitasi pont). A vizsgélat eredményeit

az 5.1. tablazat, illetve az 5.1., 5.2., 5.3., 5.4., 5.5. abrak mutatjak be.



4.1. tablazat — Vizsgalati eredmények

No
Szubjektiv szemszin Slzofltverles Predikcids analizis eredménye Walsh és mtsla.| predikcios Eredmény
értékelés analizise
Martin-
Saja';lk;epr;;indas Esr;(s:(iilto Sch;l;zl;‘fele Dominans szin s:i?l(l;e zo6ld inhom. barna kék interm. barna Pontozas
alapjan
1 barna barna 2 barna 0% 0% 0% 100% 0% 3,40% | 96,40% 6
2 barna '”h‘zg‘lzge” 6 barna 0% 0% | 31,50% |68,50% | 20,70% | 16,10% | 63,20% 3
3 kék '”hokrzl‘(’ge” 10 inhomogén zold | 64,50% | 0% | 3530% | 0% |89,90%| 6,60% | 3,50% 1
4 kék '”hokrzl‘(’ge” 7 inhomogeén zold 0% 0% | 30,00% |70,00%| 19% | 27% | 54% 2
5 261d '”h‘zg‘lzge” 6 261d 42,50% | 15,50% | 41,80% | 0% | 91% | 4,00% | 3,00% 3
6 barna barna 2 barna 0% 0% 31,50% | 68,50% | 20,70% | 16,10% | 63,20% 5
7 barna barna 2 barna 0% 0,40% 15,60% |83,95% | 15% 14% 71,10% 5
— ,
8 | zldbarna | " gzgen 7 inhomogénzsld | 0,10% | 50% 30% | 19% |29,90% | 25,30% | 44,80% 5
— ,
9 | kék-zold-szirke | " Oglfge” 10 inhomogén zold | 44% 13% 43% 0% | 95% | 3,00% | 2,00% 2
— ,
10 261d n iggge” 7 261d 42,50% | 15,50% | 41,80% | 0% |91,90% | 4,00% | 3,00% 4
11 barna '”hsgr?age” 3 barna 0% 0% | 31,50% |68,50% | 20,70% | 16,10% | 63,20% 5
12 261d '”hig‘lgge” 6 inhomogén zold | 41,40% | 0,10% | 57,80% | 0,60% | 78% | 9% 13% 4
13 barna '”hsar?r?age” 5 barna 0,70% | 060% | 7840% |20,10% |37,50% | 26,40% | 36,10% 3




4.1. tablazat — Vizsgalati eredmények

No

Szubjektiv szemszin Sg:(zfl\(lslréis Predikcids analizis eredménye Walsh ésar:;cls;iiszredikciés Eredmény
) Martin-
Sajé';lk;epr;;(;ndés Esr;(s:(iilté Sch;l;zl;‘féle Dominans szin s:i?l(lge zold inhom. barna kék interm. | barna Pontozas
alapjan
14 kék i”hokrzl‘:gé” 10 kék 56,30% | 0% | 43,40% | 0% |91,10%| 5% 3% 5
15 kék kék 8 kék 7680% | 0% | 23,20% | 0% [9510%| 3% | 1,00% 5
16|  z6ld-barna i”h‘zg‘lzgé” 6 inhomogén zold | 1,50% 0% | 89,70% | 8,70% | 58,40% | 20,30% | 21,30% 4
17 barna barna 2 barna 0% 0,30% | 16,60% | 83% |22,90% | 12,80% | 64,30% 5
18 barna barna 3 barna 0% 0,40% 15,60% 84% 15% 14% 71,10% 5
19 261d i”hc’k"é‘lfgé” 10 kék 41,50% | 0,10% | 57,70% | 0,60% |85,70% | 5,00% | 8,00% 3
20 barna barna 3 barna 0% 0,40% 15,60% 84% 15% 14% 71,10% 5
21 kék i”h"g;’gé” 8 kék 44% 13% | 42,80% | 0% | 95% | 3,00% | 2,00% 5
22 sziirke i"hzgggé” 12 inhomogén zold | 42,70% | 15,50% | 41,80% | 0% | 92% | 4,00% | 3,00% 3
23 barna barna 2 inhomogén barna 0% 0% 0% 100% 0% 3,00% 96% 5
24 kék i”hokrzl‘:gé” 10 kék 64,70% | 0% | 3520% | 0% |93,70%| 4,00% | 2,00% 5
25 kék-z5ld i”hokrzl‘(’gé” 10 kék 64,80% | 0% 35% 0% | 96% | 2,00% | 1,00% 5
26 261d i”hzg‘lggé” 12 inhomogén zold | 42,70% | 15,50% | 41,80% | 0% | 92% | 5% 3% 4
27 barna i”h‘;g‘lggé” 7 inhomogén zold 0% 0,40% | 15,60% | 84% |21,50% | 22,10% | 56,40% 3

10




4.1. tablazat — Vizsgalati eredmények

No

Szubjektiv szemszin Slzofltverles Predikcids analizis eredménye Walsh és mtsla.| predikcios Eredmény
értékelés analizise
Martin-
Saja';lk;epr;;indas Esr;(s:(iilto Sch;l;zl;‘fele Dominans szin s:i?l(l;e zo6ld inhom. barna kék interm. barna Pontozas
alapjan
28 barna barna 3 barna 0% 0,40% 15,60% 84% 15% 14% 71,10% 5
29 kék kék 9 kék 76,80% 0% | 2320% | 0% |95,10%| 3% 1% 5
30 261d '”h‘zg‘l‘;ge” 7 inhomogén zold 44% | 13,10% | 42,80% | 0% | 95% | 3% 2% 4
31 barna barna 2 inhomogén barna 0% 0% 33% 67% | 30,60% | 14,20% | 55,20% 6
— -
32 kék n °|(”é‘|‘zge” 10 kék 41,20% | 18,20% | 40% 0% | 87% 7% 5% 5
33 kék kék 9 kék 96% 4% 0,10% 0% 91% 7% 2% 6
— -
34 kék n Oglfge” 10 kék 64,80% 0% 35% 0% |96,20%| 3% 1% 5
— -
35 barna n ;’;::age” 5 barna 0% 0% 30% 70% | 13,40% | 17,50% | 69% 5
— -
36|  kék-sziirke n Oglfge” 10 kék 42,70% | 15,50% | 41,80% | 0% | 92% | 5% 3% 5
37 barna barna 3 barna 0% 0% 33% 67% | 30,60% | 14,20% | 55,20% 5
38 barna barna 3 barna 0% 0% 0% 100% 1% 9% 90% 6
39 261d '”hokrzl‘(’ge” 7 inhomogén zold 0% 0% 55% 45% |39,30% | 15,20% | 45,50% 2
40 261d '”hokrzl‘(’ge” 10 261d 65% 0% 35% 0% |96,20%| 3% 1% 1
41 kék kék 9 kék 64,70% 0% | 3520% | 0% |93,70%| 4% 2% 5

11




4.1. tablazat — Vizsgalati eredmények

No

Szubjektiv szemszin Slzofltverles Predikcids analizis eredménye Walsh és mtsla.| predikcios Eredmény
értékelés analizise
Martin-
Saja';lk;epr;;indas Esr;(s:(iilto Sch;l;zl;‘fele Dominans szin s:i?l(l;e zo6ld inhom. barna kék interm. barna Pontozas
alapjan
42 barna '”hsa”r‘:age” 5 barna 0% 0,40% | 15,60% | 84% | 15% | 14% | 71,10% 5
43 kék '”hokrzl‘(’ge” 10 kék 42,70% | 15,50% | 41,80% | 0% | 92% 5% 3% 5
44 | kék-zéld-barna '”hokrzl‘(’ge” 10 inhomogénzold | 0,70% | 0,60% | 79,60% | 19% |56,40%| 26% | 17,70% 2
45 261d '”hokrzl‘(’ge” 10 261d 64,70% 0% | 3520% | 0% |93,70%| 4% 2% 1
46 barna barna 3 barna 0% 0% 33% 67% |30,60% | 14,25 | 55,20% 5
— ,
47 barna n g’;::age” 4 barna 0% 0,40% | 1560% | 84% |2150% | 22% | 56,50% 5
48 barna barna 2 barna 0% 0% 31,40% | 68,50% | 28,30% | 24,10% | 47,60% 5
— ,
49 kék-z61d n Oglfge” 10 inhomogénzold | 64,70% | 0% | 3520% | 0% |94,30% | 4,550% | 1,20% 2
50 barna '”hs:::age” 6 barna 0% 0% 0% 100% | 0,00% | 5% 95% 5
51 261d '”hokrzl‘:ge” 12 inhomogén zold | 42,70% | 15,50% | 41,80% | 0% | 92% | 5% 3% 3
52 barna barna 3 barna 0% 0% 0% 100% 0% 2,60% | 97,10% 6
53 barna '”hsa”r‘:age” 5 barna 0% 0% 0,50% |99,50%| 4% 8% | 87,70% 6
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4.1. tablazat — Vizsgalati eredmények

No
Szubjektiv szemszin Slzofltverles Predikcids analizis eredménye Walsh és mtsla.| predikcios Eredmény
értékelés analizise
Martin-
Saja';lk;epr;;indas Esr;(s:(iilto Sch;l;zl;‘fele Dominans szin s:i?l(l;e zo6ld inhom. barna kék interm. barna Pontozas
alapjan
54 barna '”hsa”r‘:age” 3 barna 0% 0% 1% 99% | 14,90% | 16,70% | 68,30% 6
55|  z6ld-barna '”h‘zg‘lzge” 12 inhomogén zold 0% 0% 30% | 70% |13,40% |17,50% | 69,10% 4
56 | kék-zold-barna '”hokrzl‘(’ge” 7 inhomogénzold | 0,70% | 0,80% | 77% | 21,30% | 26,30% | 31% | 42,70% 2
57 261d '”hok"é‘l‘(’ge” 12 inhomogeén zold 0% 0,40% | 1560% | 84% | 15% | 14% | 71,10% 3
58 kék '”hokné‘l‘(’ge” 10 kék 42,70% | 15,50% | 41,80% | 0% |91,90%| 5% 3% 5
60 |  kék-sziirke kék 9 kék 64,70% | 0% | 3520% | 0% |93,70%| 4% 2% 5
— ,
61 kék-z61d n Oglfge” 10 inhomogénzold | 64,70% | 0% | 3520% | 0% |93,70%| 4% 2% 2
— ,
62 kék n Oglfge” 10 kék 64,70% | 0% | 3520% | 0% |93,70%| 4% 2% 5
— ,
63 kék n Oglfge” 10 kék 41,40% | 0,10% | 57,80% | 0,60% | 78% | 9% 13% 4
64 barna barna 2 inhomogén barna 0% 0,30% 16,60% 83% |22,90% | 12,80% | 64,30% 6
65 barna barna 2 barna 0% 0,40% 15,60% 84% 15% 14% 71,10% 5
66 barna barna 3 barna 0% 0,40% 15,60% 84% 15% 14% 71,10% 5
67 barna barna 2 barna 0% 0% 0,40% | 99,60% 4% 8% 87,70% 6
68 kék '”h‘zg‘lgge” 12 inhomogén z6ld 44% | 13,10% | 42,80% | 0% | 95% | 3% 2% 3
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4.1. tablazat — Vizsgalati eredmények

No
Szubjektiv szemszin Slzofltverles Predikcids analizis eredménye Walsh és mtsla.| predikcios Eredmény
értékelés analizise
Martin-
Saja';lk;epr;;indas Esr;(s:(iilto Sch;l;zl;‘fele Dominans szin s:i?l(l;e z0ld inhom. barna kék interm. barna Pontozas
alapjan
69 kék '”hokrzl‘:ge” 10 kék 44% | 13,10% | 42,80% | 0% | 95% | 3% 2% 5
70 kék '”hokrzl‘(’ge” 10 kék 44% | 13,10% | 42,80% | 0% | 95% | 3% 2% 5
71 261d '”h‘zg‘lzge” 6 inhomogeén zold 0% 0,30% | 16,60% | 83% |22,90% | 12,80% | 64,30% 4
72 261d '”h‘zg‘lzge” 7 inhomogén zold | 64,80% | 0% 35% 0% |96,20%| 2,50% | 1,30% 4
73 261d '”h‘zg‘lzge” 7 inhomogeén zold 44% | 13,10% | 42,80% | 0% | 95% | 3% 2% 4
74 kék-z6ld '”hokrzl‘(’ge” 10 inhomogén zold | 42,70% | 15,50% | 41,80% | 0% | 92% | 5% 3% 2
75 barna '”h;’;?r?age” 5 barna 0% 0,30% | 16,60% | 83% |22,90% | 12,80% | 64,30% 5
76 | z6ld-barna '”h‘zg‘lzge” 6 inhomogeén zold 0% 0% 55% | 45% |39,30% |15,20% | 45,50% 4
77| z6ld-sziirke '”hokrzl‘(’ge” 10 inhomogén zold | 41,50% | 0,10% | 57,70% | 0,60% |85,70%| 6% | 8,50% 2
78 barna barna 3 barna 0% 0,30% | 16,60% | 83% |22,90% | 12,80% | 64,30% 5
79 barna barna 2 barna 0% 0% 0% 100% 0% 2,60% | 97,10% 6
80 barna '”hsgr?age” 3 barna 0% 0,30% | 16,60% | 83% |22,90% | 12,80% | 64,30% 5
81 261d '”h‘zg‘lgge” 11 261d 0,10% | 46,80% | 33,40% | 19,60% |41,90% | 21,10% | 37,10% 4
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4.1. tablazat — Vizsgalati eredmények

No

Szubjektiv szemszin Slzofltverles Predikcids analizis eredménye Walsh és mtsla.| predikcios Eredmény
értékelés analizise
Martin-
Saja';lk;epr;;indas Esr;(s:(iilto Sch;l;zl;‘fele Dominans szin sl(i?l(l;e zo6ld inhom. barna kék interm. barna Pontozas
alapjan
82|  z6ld-barna '”hig‘lzge” 7 inhomogeén zold 65% 0% 35% 0% |96,20%| 2,50% | 1,30% 4
83 kék '”hokrzl‘(’ge” 10 inhomogén zold | 42,70% | 15,50% | 41,80% | 0% | 92% | 5% 3% 1
84|  kék-sziirke '”hokrzl‘(’ge” 10 kék 42,70% | 15,50% | 41,80% | 0% | 93% 5% 2% 5
86 Zo":):rzr:‘;ke' '”h‘zg‘lzge” 7 inhomogén zold | 41,40% | 0,10% | 57,80% | 0,60% |82,10% | 10,40% | 7,60% 4
87 barna barna 1 barna 0% 0% 0% 100% 0% 3,40% | 96,40% 6
88 barna '”h‘zg‘l‘;ge” 6 inhomogén barna | 0% 0,30% | 16,60% | 83% |31,70% | 19,30% | 49% 4
89 barna barna 3 barna 0% 0% 0,40% | 99,60% 4% 15,10% 81% 6
— ,
90 kék-z6ld n Oglfge” 10 261d 42,70% | 1550% | 41,80% | 0% | 92% | 5% 3% 1
91 barna barna 2 barna 0% 0,40% 14,70% | 84,80% | 9,40% | 14,80% | 75,80% 5
92 kék kék 9 kék 64,70% 0% | 3520% | 0% |93,70%| 4,10% | 2,20% 5
93 261d '”h‘zg‘lgge” 7 261d 41,50% | 0,10% | 57,70% | 0,60% |85,70% | 590% | 850% 3
94 keék-z61d '”hokrzl‘(’ge” 10 kék 64,70% 0% | 3520% | 0% |93,70% | 4,10% | 2,20% 5
95 barna barna 2 barna 0% 0% 0% 100% 0% 9% 90% 6
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Az eredmények alapjan kovetkeztetéseket vonhatunk le a predikciés modell helyességére
vonatkozoan. A modell épitésére hasznalt 94 mintaadonak egy kérddivet kellett kitdlteniiik a
szemszin sajat szubjektiv megitélésére, ezeket az adatokat az 5.1. tablazat elsé oszlopa
mutatja. A szemszin szubjektiv meghatarozasra keriilt az értékel6 altal is (5.1. tablazat 2.
oszlop), ezen kiviil az eredményeket Gsszevetettilk a Martin-Schultz-féle szemszin skalaval is
(5.1. tablazat 3. oszlop). Az eredmények alapjan a szemszin szubjektiv meghatarozasa tobb

mint 80%-ban egyezik meg a szoftver altal generalt szemszinnel (4.1. és 4.2. abra).

Azirisz szinének sajat bemondas alapjan
torténd megfeleltetése a szoftver adataihoz
viszonyitva

4.1. dbra — Sajat bemondas alapjan (kék
szin-helyes megfeleltetés, piros szin-
helytelen megfeleltetés)

Azirisz szinének a Martin-Schultz-féle skdla
alapjan torténd megfeleltetése aszoftver
adataihoz viszonyitva

4.2. dbra — Martin-Schultz-féle szemszin
skala alapjan (kék szin-helyes megfeleltetés,
piros szin-helytelen megfeleltetés)
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A laboratérium altal kifejlesztett szoftver segitségével kiértékeltiik az irisz szintartalmat
(5.1. tablazat 4. oszlop). A tovabbi elemzés soran a szoftver altal megadott értékeket vettiik
alapul, osszehasonlitva azokat a szubjektiv szin meghataroz6 modszerekkel, illetve a
predikcioés modell altal josolt szemszinnel.

A predikciés modell Walsh és mtsai (2009) altal leirt elv alapjan miikodik. A genotipus
ismeretében (a 6 felhasznalt SNP alapjan) a makro kiszamolja, hogy az adott iriszben milyen
aranyban vannak jelen az egyes szinek (kék, zold illetve barna), valamint az inhomogenitas.
Ha a makro 10%-ndl magasabb inhomogenitast jelez, akkor a szemszin inhomogénnek
tekinthet6 (4.3. abra). Az altalunk felallitott modell (makro) eredményeit 6sszehasonlitottuk
Walsh és mtsai féle predikcios modell altal kiszamolt eredményeivel azonos mintakon,
amelybdl megallapitasra keriilt, hogy az altalunk létrehozott modell 63%-ban josolja meg
helyesen a szemszint (a szoftver altal kiértékelt adathoz képest), mig a Walsh és mtsai féle

predikcios analizis esetében ez az érték 61% (4.4. és 4.5. abra).

Inhomogenitas szazalékos eloszlasa

4.3, dbra — Inhomogenitas szazalékos
eloszlasa (kék szin-helyes megfeleltetés,
piros szin-helytelen megfeleltetés)
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A predikciés modell visszatesztelése a modell
épités soranfelhasznalt személyek
fenotipusaival

4.4. dbra — A predikcios modell megfeleltetése
(kék szin-helyes megfeleltetés, piros szin-
helytelen megfeleltetés)

A predikciés modell visszatesztelése Walsh és
mtsai predikciés modellje alapjan

4.5. dbra — Walsh és mtsai predikcios
modellje (kék szin-helyes megfeleltetés,
piros szin-helytelen megfeleltetés)

Ezen kiviil a Walsh és mtsai altal fejlesztett predikcios modell alapjan nem hatarozhato
meg a szem inhomogenitasa, ami szintén nagyon fontos adat lehet egy igazsagiigyi genetikai
vizsgalatban, valamint a biincselekmények kideritése soran.

Az 4.1. tablazatban a laboratorium és a Walsh és mtsai féle predikcios modell altal
meghatarozott, a legnagyobb szazalékos aranyban képviselt jelleg sziirkével kiemelten
szerepel. A modell tesztelésének része egy pontozasbol allo értékelés. Az értékelés szerint
maximalisan 6 pont itélhetd6 meg egy-egy szemszin esetében. Alapul itt is a szoftver altal

meghatarozott szineket vettiik, ahhoz képest pontoztuk a tobbi modszerrel meghatarozott
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szineket: 1 pont, ha az érték megfelel a szoftver altal megadott értéknek, O pont, ha nem. A
pontozads eredményeképpen azt a kovetkeztetést vonhatjuk le, hogy mig a sotét szemek
esetében (barna kiilonb6z6 arnyalatai) altalaban magas (5-6) pont talalhato, addig a vilagos,
illetve kevert (inhomogén) szineknél ez a szam alacsonyabb. Ahhoz, hogy a modell 63%-nal
magasabb valoszinliséggel josolja a szemszint, mintaadok szamat, valamint a kontroll
csoportot béviteni kell.

Az 4.1. és 4.2. képek a modellépitésben részt vett személyek szemszineit tartalmazzak.
Ezek kozil néhany fenotipust zold szinnel bekeretezve emeltem ki, példaként a predikcio
alapjan helyesen meghatarozott szemszinre a sajat kategériajukban. Az elsé kép egy személy
szemét abrazolja, akinek a predikcids analizis alapjan 100% homogén barna a szemszine. A 8.
kép egy zold (50%), a 33. kép pedig egy kék szemszint (96%) mutat, ez igen ritka. Eléfordult
egy 89%-ban inhomogén szem (16. kép), amely a kék, a zold és a barna keverékébdl tevddik
Ossze. A képeken kodolva taldlhatok az egyes szinek (K: kék, B: barna, Z: zold és I:
inhomogén) szazalékos aranyai az adott szemszinben. Piros szinnel jeldltem azokat a
predikcidkat, amelyek szerint mas szini szem lett meghatdrozva, a predikcid tehat tévedett.

A DNS laboratérium altal 1étrehozott predikcidos modell jelenleg is fejlesztés alatt all,
mivel ahhoz, hogy megfeleld biztonsaggal lehessen meghatarozni egy ismert genotipushoz
tartozd fenotipust, tovabbi vizsgalatok sziikségesek. A mintavételezést és a modellépitést
tovabb kell folytatni.

Az eldzetes eredmények szerint a modell jol alkalmazhat6 igazsagiligyi genetikai, valamint

1gazsagligyi antropolodgiai kérdések megvalaszolasara is.
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4.1. kép — A modellépitésben részt vett személyek szemszinei a tablazatban talalhato
adatok szerint balrdl jobbra sorban (1-48). Az egyes képek alatt talalhaté kddok az
iriszben |évd szinek szazalékos ardnyat mutatja (magyarazat a kédokhoz: B: barna, K: kék,
Z: z6ld, I: inhomogén)
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4.2. kép — A modellépitésben részt vett személyek szemszinei a tablazatban talalhaté
adatok szerint balrdl jobbra sorban (49-95). Az egyes képek alatt taldlhaté kodok az

iriszben Iévé szinek szazalékos ardnyat mutatja (magyarazat a kddokhoz: B: barna, K: kék,
Z: z6ld, I: inhomogén)
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