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ONSOZ
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OZET

STR lokuslari, 2-7 baz ¢ifti uzunlugunda belli bir baz dizilimine sahip, ardi ardina
tekrarlanan iinitelerden olusmaktadir. STR’lerin tekrarlanan {inite sayilarindaki
varyasyonlar, bir¢ok genetik calismalarda markir olarak kullanilmaktadir. D8S1179,
D21S11, D7S820, CSF1PO, D3S1358, THO1, D13S317, D16S539, D2S1338, D19S433,
vWA, TPOX, D18S51, D5S818 ve FGA gibi yiiksek derecede polimorfizim gosteren STR
lokuslar1 olup, giinlimiizde yaygin olarak; adli bilimlerde kimlik tespiti, babalik testleri,
genom haritalamalar1 ve populasyon calismalar1 gibi bir¢ok konuda, STR polimorfizim
uygulamalarindan faydalanilmaktadir.

Calismamiz, Elazig yerli halk populasyonuna ait saglikli ve birbiriyle akraba olmayan
200 birey bilgilendirilip, rizalar1 dahilinde swap ve kan ornekleri alinarak, DNA iiriinleri
AmpFISTR identifiler PCR Amplification Kit kullanilarak 15 STR lokuslar1 ¢ogaltildi.
PCR iriinleri ABI PRISM 310 Genetic Analyzer cihazinda yiiriitiilerek, kapiller
elektroforezde analiz edilip pik degerleri ¢ikartildi. Bu degerler Arlequin V.3.11 ve
PowerStats v.1.2’de hesaplanarak, Elazig il populasyonuna ait 15 STR lokuslarin
genotipleri belirlendi, her lokus i¢in ayr1 ayr1 degerlendirme yapildi. Tiim genotip verilerin
allel frekanslari, heterozigotluk (h) ve homozigotluk (H) oranlari, dislama giicii (PE),
ayirim giicii (PD), uyusma olasiligi (PM), polimorfik bilgi icerigi (PIC), tipik babalik
indeksi (TPI) degerleri Tiirkiye’de yapilan ¢aligmalarla karsilastirildi ve anlamli derecede
bir fark gozlenmedi. Dislama giicii 0,362-0,785 arasinda belirlendi. Kombine dislama giicii
ise 0.9999995 olarak hesaplandi. Ayrimlama giicii 0,835-0,967 arasinda gozlendi.
Kombine ayrimlama giici 0,9999999999998 olarak hesaplandi. 15 STR lokus igin
karsilasma olasilig1 ise 1.364x10™" de 1 olarak hesaplandi. Tiim lokuslar agisindan ayirim
giicli oldukga yiiksek oldugu soylenebilir. Gézlenen (Ho) ve beklenen (He) ve P degerleri,
Hardy-Weinberg (HW) dengesine uyumlu olup olmadigina bakildi ve daha once
Tirkiye'de calisilmis populasyonlara ait verilerle karsilastirilip, sonuglar degerlendirilerek,
benzerlik ve farkliliklar istatistik olarak tablolar halinde verildi. Allel sikliklarinin Hardy-
Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact test P degeri dikkate alinarak
(P<0.05) kontrol edildi ve D251338 lokusu i¢in P degeri 0,03226 olarak gozlendi. P degeri
P<0.05 oldugu i¢in, Bonferroni diizeltmesi (¢=0,05/15=0,00333) uygulanarak P degerinin
(P>0,0033) HW esitligine uydugu gozlendi.

Anahtar Kelimeler: STR lokus, Adli DNA, insan Kimliklendirme, DNA tipleme

Vi



SUMMARY

Determination of allele frequency of 15 STR loci in Elazig districts of the Eastern
Anatolia region

STR loci consist of consecutive repeated units that are length of 2-7 base pair and have
particular base sequence. Variations in the number of repeated units of STR are used as marker at
many genetic studies.

STR loci such as D8S1179, D21S11, D7S820, CSF1PO, D3S1358, THO1, D13S317,
D16S539, D2S1338, D19S433, VWA, TPOX, D18S51, D5S818 and FGA show a high degree of
polymorphism in many aspect such as forensic science, paternity testing, genom mapping and
population studies. 200 individuals were based in our study and 200 individuals (from indigeneous
people population in Elazig), who are healty and unrelated. They were informed and with their
conset, we got their swap and blood samples for DNA products have been replicated. Using
AmpFISTR Identifiller PCR Amplification Kits and AmpFISTR SE filler PCR Amplification Kits.
Calculating Arlequin V.3.11 and PowerStats V.1.2 too the genetypes of 15 STR loci in Elazig
province population were determined.

Each loci was reviewed one by one and allele frequence of all genotype data, heterozygosity ve
homozygosity rations, power of exclusion (PE), power of discrimination (PD), probability of
matching (PM), polymorphic information content (PIC), typical paternity index (TPI) values were
compared with studies that perform in Turkey and significantly diffirences weren’t observed.
Exclusion power was determined between 0,362-0,785, combined exclusion power was estimated
as the 0,9999995. Discrimination power was observed between 0,835-0,967 and combined
discrimination power was estimated as the 0,9999999999999998. Matching probability was
calculated as one in 1.364x107*" for 15 STR loci. Discrimination power is high can be said in terms
of all loci. Obsorved heterozygosity and expected heterozygosity, P values were performed.
Compatible or not to Hardy-Weinberg Equlibrium (HWE). Stability and compared with datas that
were studied earlier in population in Turkey.

Results were assessed, similarities and differences were given as statistical tables. According to
HWE of compability of allel frequencies were checked. Taking into account the Fisher’s exact test
P-value (P<0,05) D2S1338 (0.03226) loci P<0.05 was smaller than. However, Bonferroni’s
correction (0,05/15=0,00333) was made for this locus. In addition, HWE was achieved in all other
loci.

Keywords: STR loci, Forensic DNA, Human Identification, DNA typing
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KISALTMALAR LIiSTESI

A: Adenin

Bp : Baz cifti

C: Sitozin

CE: Kapiller elektroforez

CODIS: Birlesik DNA indeks sistemi

DNA: Deoksiriboniikleik asit

G: Guanin

GS: Size Standart

h: Heterozigotluk

H: Homozigotluk

He: Beklenen heterozigotluk (Expected Heterozygosity)

Ho: Gozlenen heterozigotluk (Obsorved Heterozygosity)

HWE: Hardy Weinberg esitligi veya dengesi (Hardy Weinberg Equluibrium)
PCR: Polimeraz zincir reaksiyonu (Polymerase Chain Reaction)

PD: Ayrimlama giicii (Power of Discrimination)

PE: Dislama giicli (Power of Exclusion)

PIC: Polimorfik bilgi igerigi (Polymorphism Information Content)

Pi: Allel sikligt

PM: Uyusma (karsilagsma) olasilig1 (Matching Probability)

POP-4: Performans dengeleyici polimer (Performance Optimized Polymer)
RFLP: Parcacik wuzunluk polimorfizmi (Restriction Fragment Length
Polymorphism)

RNA: Riboniikleik asit

SNP: Tek niikleotid polimorfizmi (Single Nucleotide Polymorphisms)

STR: Kisa ardisik tekrar dizileri, mikrosatellitler (Short Tandem Repeats)

T: Timin

TPI: Tipik babalik indeksi (Typical Paternity Index)

VNTR: Degisken sayida tekrar eden dizinler, minisatellitler (Variable Number of

Tandem Repeats)



1. GIRIS

Geregor Mendel’in genetik teorisi ile ilgili makalesi 1900 yilinda bilim adamlari
tarafindan incelenmis ve uzun ugraslar sonucunda, bir populasyon igindeki farkli fenotipik
ozelliklerin goreceli bolluklarindaki degisikliklerin farkina varmiglardir. Allel frekansi
degisiklikleri ile ilgilenen evrim biyolojisindeki disiplin populasyon genetigi olarak
isimlendirilmistir. G. Udny Yule, William Castle, Godfrey Hardy ve Wilhelm Weinberg
adl arastiricilar populasyon genetigi ana prensiplerini formiile etmek i¢in, populasyonlarin
genetik yapisini tanimlayacak matematiksel modeller gelistirmiglerdir. Sewall Wright,
Ronald Fisher ve J.B.S Haldane gibi bilim insanlari da, bu modellerin gelismesi igin
katkida bulunmuslardir [Klug ve Cummings, 2000].

Alec Jeffreys’in 1985 yilinda DNA molekiiliinde, minisatellit denilen polimorfizm
seklini kesfetmesinden sonra adli bilimlerde DNA kullanim1 hizla gelismistir. DNA baz
dizini iizerinde yapilan g¢aligmalar, DNA’nin ¢ok yiiksek oranda polimorfizme sahip
oldugunu belirlemistir [Jeffreys vd., 1985]. DNA ¢ok giiclii bir ara¢ olup, canli varliklarin
hepsi, her hiicrelerinde DNA bulundurur. Bu yilizden pek ¢ok adli olayda DNA
delillerinden yararlanilabilir. Molekiiler biyoloji alaninda saglanan bu gelismeler genetik
polimorfizmin genomik diizeyde incelenmesini miimkiin kilmistir [Saferstein, 2004].

Son yillarda populasyon genetigi c¢alismalarinda DNA  polimorfizimlerinden
faydalanilmakta ve yaygin olarak mikrosatellitler kulanilmaktadir. Mikrosatellitler yani
genomdaki kisa ardisik tekrar eden dizinler (STR, short tandem repeats) arastirilarak,
genetik cesitlilik ortaya konabilmektedir [Goldstein vd., 2000]. Giiniimiizde DNA
polimorfizim verileri, populasyon ici ve populasyon dis1 karsilastirmalarda, birey
tanimlanmasinda genetik marker (isaretleyici) olarak kullanilmaktadir. Ciinkii bu
polimorfizimler dolden dole, klasik Mendel kalitimi ile aktarilabilmekte ve bir STR
lokusunda anneden ve babadan gelen alleller ayni anda incelenebilmektedir [Klug ve
Cummings, 2000].

Ayni lokusta niikleotid dizileri, iki ya da daha ¢ok genotipte belirli bir siklikta bulunan
DNA polimorfizimleri, DNA molekiiliiniin yapisinda yer alan ve bireyler arasinda farklilik
gosteren niikleotid degisimleridir. Bu degisimler ekson ve intron bdlgelerinde
rastlanmaktadir. DNA’daki bu polimorfizimin sebebi; delesyon, insersiyon, nokta
mutasyonlar1 ve ardisik tekrar eden dizinlerdir. Ancak DNA dizisindeki bu farklara intron

bolgelerde ekson bolgelere gore daha siklikla rastlanilmaktadir [Panneerchelvam vd.,
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2003]. DNA’daki bu polimorfizimler; ana-baba tayini, dogada yasayan tiirlerin tanisi, bu
tirler arasindaki polimorfizim hesaplamalari, kimlik tayini ve siiphelilerin saptanmasi,
evrim ve haritalama caligmalar1 gibi genis bir alanda kullanima sahiptirler [Dénbak, 2002;
Panneerchelvam vd., 2003; Kashyap vd., 2004].

DNA'nim bu bélgelerinin ortaya ¢ikarilmasinin temelini Polimeraz Zincir Reaksiyonu
(Polymerase Chain Reaction, PCR) olusturmaktadir. PCR yontemine dayali uzunluk
varyasyon sistemleri, minisatellit (VNTR, Variable Number of Tandem Repeat: Degisken
Sayida Tekrar Eden Dizinler) ve mikrosatellit (STR, Short Tandem Repeat: Kisa Ardi
Ardma Tekrar Eden Dizinler) polimorfizimleridir. Bu tekrar dizinleri tiim eukaryotlarda
bulunabilen polimorfik lokuslardir. Tekrarlanan STR baz dizinleri 2-7 baz ¢ifti
uzunlugundadir. STR lokuslar1 yiiksek derecede polimorfizim gostermekte ve iyi bir
amplifikasyon potansiyeline sahiptir [Kashyap vd., 2004].

STR lokuslar1 tiim populasyon igerisinde benzer Ozellikler gostermelerine ragmen
bireyden bireye 2-7 niikleotidlik gibi ¢ok kiiciik farkliliklar gostermektedirler ve genom
icerisinde rastgele dagilmiglardir [Pepinski vd., 2004] Tim genoma yayilmis halde
yaklasik olarak 400 milyon mikrosatellit DNA dizisi bulunmaktadir. Herhangi bir STR
lokusunda s6z konusu tekrarlarin sayisi, farklt kromozomlarda farkli olabildiginden,
ebeveyn tayininde kullanilabilecek bir polimorfizim sekli ortaya ¢ikmaktadir [Kashyap vd.,
2004]. STR lokuslari araciligiyla genotipin belirlenmesi 4 basamaktan olusmaktadir. Bu
basamaklar; DNA izolasyonu, PCR, elektroforez, wverilerin elde edilmesi ve
degerlendirilmesi seklinde siralanabilir [Un vd., 2000].

Bu calismada; Elaz1g il populasyonuna ait 15 STR lokuslarin genotipleri belirlendi ve
tim genotip verilerin allel frekanslari, heterozigotluk (h) ve homozigotluk (H) oranlari,
dislama giicii (PE), ayirim giicii (PD), uyusma olasiligi (PM), polimorfik bilgi igerigi
(PIC), tipik babalik indeksi (TPI), P degeri, gozlenen (Ho) ve beklenen (He) degerleri,
Hardy-Weinberg (HW) dengesine uyumlu olup olmadigina bakildi ve daha once
Tirkiye'de calisilmis populasyonlara ait verilerle karsilastirilip, sonuglar degerlendirilerek,
benzerlik ve farkliliklar istatistik olarak tablolar halinde verildi.

Bu calisma, STR lokuslarina giderek yenilerin eklendigi ve giderek arttig1 giiniimiizde,
daha cok lokusla elde edilen verilerin yerel populasyonlarla yapilmis veya yapilacak
caligmalarla karsilagtirilmasina olanak saglayacaktir. Ayrica populasyonlarin DNA verisi
olusturuldugu zaman, DNA profilinin degisim derecesinin belirlenmesinde ve

populasyonlarin orijini ve yapis1 hakkinda da bize fikir verecegi sdylenebilir.
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1.1. Populasyon Genetigi

Allel frekansi degisiklikleri ile ilgilenen evrim biyolojisindeki disiplin populasyon
genetigi olarak isimlendirilir. Arastiricilarin  yillarca {izerinde durduklar1 nokta,
populasyonlarin genetik yapisini tanimlayacak matematiksel modellerin gelistirilmesiydi.
Ciinkii deneysel ¢alisma ve arazi ¢alismasi yapanlar, matematiksel modelleri sinamak igin
biyokimyasal ve molekiiler teknikleri kullanarak dogrudan dogruya DNA ve protein
diizeylerindeki varyasyonlar1 olgmiislerdir. Allel frekanslar1 ve bu frekanslar1 degistiren,
secilim, mutasyon, go¢ ve rastgele genetik siiriiklenmeler gibi giicler incelenmistir.
Genetik evrimi anlamanin anahtari, belirli bir organizmaya odaklanmak degil populasyonu
incelemektir. Populasyon, ayni tiire ait, ayni cografyada yasayan ve bilfiil ya da potansiyel
olarak birbirleriyle eslesebilen bireylerden olusur. Calistigimiz tiiriin genomunda tek bir
genetik lokusu g6z oniine alirsak, populasyon i¢indeki farkli bireylerin farkli genotiplere
sahip olduklarin1 gorebiliriz. Populasyonun belirli bir genotipe sahip kismina genotip
frekansi1 denir. Nesilden nesile ortaya ¢ikan degisiklikleri ele aldigimizda, gen havuzu
olarak isimlendirilen kullanisli kavramsal bir araca siklikla bagvurmamiz gerekecektir.
Gen havuzu, belirli bir nesildeki populasyonun iireyebilen iiyelerinin tiimii tarafindan
olusturulan tiim gametlerinden meydana gelir. Bu gametler, populasyonun gelecek
nesillerini meydana getirecek olan zigotu olusturmak fiizere birlesir. Gen havuzunu
olusturan yumurtalar ve spermler haplotiptir ve dolayisiyla her lokus i¢in yalniz bir allel
icerirler. Tek bir lokusu ele alirsak farkli gametlerin farkli alleller tasidigini gorebiliriz.
Belirli bir allelin gen havuzundaki boliimii allel frekansi olarak ifade edilir [Klug ve
Cummings, 2000].

1.2. Hardy-Weinberg Kanunu

Ingiliz matematik¢i Godfrey H.Hardy ve Alman Fizik¢i Wilhelm Weinberg tarafindan,
birbirinden bagimsiz olarak gelistirilmis olan bir matematik modeline dayanmaktadir. Bu
matematik modeli Hardy-Weinberg Kanunu olarak isimlendirilir ve bazi varsayimlar
altinda bir populasyondaki genotip ve allel frekanslarinin ne olacagini gosterir. Bu
varsayimlar, gercek populasyonlarin karsilastigi birgok karmasik durumun bulunmadigi
ideal bir populasyonu belirlemektedir [Citak vd., 1999; Barton, 2000; Klug ve Cummings,
2000; Wigginton vd., 2005].
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« Biitlin genotipler esit hayatta kalma oranina ve esit ireme basarisina sahiptir. Yani
higbir secilim yoktur.

*¢ Yeni allel olusturacak veya mevcut higbir alleli digerine doniistiirecek mutasyonlar
bulunmaz.

¢ Populasyonun i¢ine veya i¢inden disina hi¢bir gé¢ yoktur.

¢ Populasyon sinirsiz bir genislige sahiptir. Bir baska deyisle, bu populasyon
ornekleme hatalarmin ve diger rastgele etkilerinin goz ardi edilebilecegi kadar
biiyiik bir populasyondur.

¢ Populasyondaki bireyler rastgele eslesirler.

Hardy-Weinberg kanununa gore, yukaridaki varsayimlara uygun populasyon

asagidaki ozelliklere sahiptir [Klug ve Cummings, 2000; Barton, 2000]

» Bir populasyondaki allel frekanslar1 nesilden nesile degigsmez, diger bir deyisle
populasyon evrimlesmez.

» Bir nesil siiren rastgele eslesmenin ardindan, genotip frekanslari allel

frekanslarindan tahmin edilebilir.
1.3. Bir Populasyonun Dengesini Bozan Etmenler

Hardy-Weinberg kuralina gore populasyona ait gen havuzunda mutasyon, gog,
seleksiyon, izolasyon goriilmedigi miiddet¢ce gen havuzunun gen frekansi degismez.
Ancak, genellikle populasyondaki genlerin frekansi degisir. Populasyonda genlerin
frekansinin degismesine etki eden faktorler; gog¢, izolasyon, mutasyon, dogal secilim,
genetik stirtiklenme ve es se¢imidir [Klug ve Cummings, 2000; Barton, 2000].

1.3.1. Gog¢: Populasyonu olusturan bireylerin bagka bir populasyona go¢ etmesi
durumunda, populasyondaki gen frekansi degisir. Boylece populasyon disina gogler
populasyondaki gen frekansimi azaltir, populasyon igine gogler ise populasyondaki gen
frekansin artirir [Klug ve Cummings, 2000; Barton, 2000].

1.3.2. izolasyon (Ayrilma): Gen frekanslarinin degismesinde ve evrimde rol oynayan
en Onemli etmendir. Bir populasyonun diger populasyonlarla genetik aligverisinin
kesilmesine izolasyon denir. Populasyonlar1 birbirinden ayiran en 6nemli etken cografi
izolasyonlardir. Ornegin, bir adanin iizerinde yasadig1 canlilarla birlikte iki ayr1 pargaya
ayrilmasi cografi izolasyon olarak adlandirilir. Cografi izolasyon sonucu meydana gelen

populasyonlar arasinda gen aligverisi olmazsa populasyonlar yavas yavas farkli hale gelir.
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Bazen {ireme mevsimlerinin farkli zamanlarda gergeklesmesinden dolay: farklilik oldukca
fazlalasir ve iki populasyonun bireyleri birbiriyle ¢iftlesemez ve verimli dol veremez. Bu
durumda bir tiirde iki ayr1 yeni tiir olusur [Klug ve Cummings, 2000; Barton, 2000].

1.3.3. Mutasyon: DNA'da meydana gelen degisiklikler sonucu olusur. Mutasyonlar
cogu zaman zararlidir. Zararli olan mutasyonlar, populasyona ait gen frekansinin
azalmasina neden olur. Ornegin, normal bir gen mutasyonla hemofili genine doniisebilir.
Bu zararli mutasyon, hemofili genine sahip olan bireylerin yasama olasiligini azaltir ve
zamanla populasyondan elenmesine neden olur. Boylece populasyonun gen frekansi azalir
[Klug ve Cummings, 2000; Barton, 2000].

1.3.4. Dogal Secilim: Ayni tiirlin bireyleri arasinda meydana gelen varyasyonlar
sonucunda cevreye daha iyl uyum yapabilen bireyler secilir, uyum yapamayanlar ise
populasyondan elenir. Boylece, istenmeyen 6zellikte olan genlerin frekansinin azalmasi
sonucu kararsiz populasyonlar zamanla kararli hale gecer [Klug ve Cummings, 2000;
Barton, 2000].

1.3.5. Genetik Siiriiklenme: Gog, afet, iklim vb. etkenlerin etkisiyle bir
populasyondan ayrilan kiigiik populasyonlarin gen havuzunda sansa bagli olarak meydana
gelen degisikliklerdir. Populasyonlarda eslerin secimi ve ciftlesme biiyiik dlgiide sansa
dayanir. Populasyona ait gen havuzundaki frekans daha ¢ok sansa bagl olaylarla degisir.
Her tiirlin kendine 6zgii bir gen bilesimi vardir. Bu gen bilesimi yitirildiginde tekrar
yeniden meydana getirilme sansi yok denecek kadar azdir. [Klug ve Cummings, 2000;
Barton, 2000].

1.3.6. Es Secimi: Populasyonda, sansa bagli olmayan ciftlesmelerin ve farkli {ireme
yeteneklerinin olusmasi Hardy-Weinberg esitligini bozan bir durumdur. Populasyonlardaki
bireylerin ¢iftlesmek icin rastgele es se¢ciminin yani sira gelistirdikleri bazi 6zel nitelikler
vardir. Bu durum populasyonu olusturan bireylerin bir zaman sonra koken aldiklari
populasyondan farkli davranig sekillerinin ortaya ¢ikmasina neden olmustur. Bu davranis
sekilleri yasam kavgasinda beslenme, korunma, yavrularina bakma vb. farkli yeteneklerin
ortaya ¢ikmasini saglamistir. Bireylerin belli 6zelliklere gore eslerini segerek ciftlesmeleri
belirli genlerin frekansinin populasyonda artmasina neden olur [Klug ve Cummings, 2000;
Barton, 2000].

Populasyonlar dinamiktir; dogum-oliim oranlarindaki degismelerle, gogle ve diger
populasyonlar ile karisarak biiyliyebilir ve genisleyebilir ya da kiigiilebilir. Populasyon

genetigi caligmalarimin  ¢ogunda ilk adim, ilgilenilen lokustaki allel frekansini
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hesaplamaktir. Bunun i¢in ¢ok sayida bireyin genotipinin belirlenmesi gerekir. Bu

durumda DNA dizilerinin dogrudan analizleri gerekir [Klug ve Cummings, 2000].
1.4. DNA Molekiiliiniin yapis1

Insan genomunu olusturan DNA molekiiliiniin yapisi, 1953 yilinda James Watson ve
Francis Crick tarafindan acgiklanmistir. DNA molekili, bes karbonlu bir seker
(deoksiriboz), fosfat grubu ve azotca zengin piirin (A: adenin, G: guanin) ve primidin (T:
Timin, C: Sitozin) bazlarindan olusan niikleik asit makromolekiildiir. DNA molekiilleri 5°
ucundan 3’ ucuna dogru seker fosfat omurgasindan olusan iki zincirin birbiri ekseni
etrafinda birbirlerine antiparalel olarak sarilmasi ile meydana gelen ¢ift sarmal yapidadir.
Bu yapiya “double helix” yapisi denir (Sekil 1.1) [Watson ve Crick, 1953; Tokdemir vd.,
1998; Bansal, 2003; Klug ve Cummings, 2000; Nelson ve Cok 2005; Yilmaz, 2008; Dilsiz
N., 2009].

Seker-Fosfat
Molekiilleri -

DNA Cift Sarmah

Sekil 1.1: DNA cift sarmal yapis1 [Dilsiz N., 2009].
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Bir DNA zincirindeki adenin (A) niikleotidi (baz1) diger zincirdeki timin (T) baz ile,
guanin (G) bazi ise diger zincirdeki sitozin (C) bazi ile baz ¢ifti olusturur. Baz ciftleri
hidrojen baglart ile bir arada tutulurlar. DNA’nin, hiicre ¢ekirdeginin icerisindeki
paketlenmesinin ilk basamag niikleozom olusumudur. DNA molekiilinin lizin ve
arjininden zengin bazik histon proteinleri ile baglanmasi sonucunda kromatin yapisi
olusur. Niikleozomlar, kromatinin tekrarlayan alt birimleridir ve yaklasik 146 baz ¢ifti
uzunlugundaki DNA zincirinin histon oktameri etrafina sarilmasi ile olusurlar. ikiser adet
H2A, H2B, H3 ve H4 bir araya gelerek bir oktamer olusturur. Niikleozomlar baglagc DNA
ile birbirlerine baglanirlar. H1 niikleozomlar arasindaki baglag DNA’ya baglanarak
nikkleozom yapinin agilmasini engeller. Alt1 niikleozom bir araya gelerek helikal kromatin
yapisini daha da sikilastirirlar bu yapi ise, solenoid olarak adlandirilir (Sekil 1.2) [Bansal,
2003; Klug ve Cummings, 2000; Nelson ve Cok 2005; Dilsiz N., 2009].

Linker

DNA

Sekil 1.2: Niikleozom ve Histon protein yapisi [Dilsiz N., 2009].

Genetik bilginin akist DNA > mRNA > Protein seklinde gergeklesir. Bu akis santral
dogma olarak bilinir ve Retrovirus’lar hari¢ tiim canlilar i¢in ayn1 mekanizma gecerlidir.
DNA’daki bilginin mMRNA’ya aktarilmasina transkripsiyon, bu bilginin aminoasit dizisine
donistiriilmesine ise, translasyon denilmektedir. Genetik bilgi DNA zinciri boyunca yer
alan bazlarin diziliminde saklidir. Buna genetik kod denir. DNA zincirinde ardi ardina

gelen {i¢ niikleotid bir kod olusturur ve bu kod, proteindeki aminoasit dizilerini belirler.
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Sentezlenen protein post-translasyonal modifikasyonlar (yan gruplarin eklenmesi, bazi
bolgelerin  kesilip ¢ikartilmasi, paketlenerek ii¢ boyutlu yapisin1 almasi) gegirerek
fonksiyonel protein haline gelir ve hiicre i¢indeki fonksiyonunu yerine getirir [Tokdemir
vd., 1998; Klug ve Cummings, 2000; Nelson ve Cok 2005; Yilmaz, 2008; Dilsiz N., 2009].

1.5. insan Genom Organizasyonu

Insan genom projesi ile genom organizasyonu tahmin edilenden daha ¢ok karmasik
oldugu gozlenmistir. Sahip oldugumuz DNA’nin aslinda %10’nundan daha az bir kismi
proteinleri kodlamaktadir. Genomumuzun toplam uzunlugunun dortte tigii kadar1 tek kopya
DNA’dan olusmaktadir. Genomun geri kalani tekrarlayan DNA dizilerinden olusur.
Genomda bulundugu tahmin edilen 20-25 bin genin ¢ogu tek kopya DNA seklinde
bulunur. Genomdaki tekrarlayan DNA dizileri ise, kromozom yapisinin korunmasina katki
saglamaktadir. Eukaryotik hiicre geninin niikleotid dizisi, polipeptit {irliniin aminoasit
dizisi i¢in kodlayici olmayan bir veya daha fazla sayida DNA segmenti icerir. DNA’da
kodlayici segmentler ekson, kodlayici olmayan segmentler ise intron olarak adlandirilirlar
(Sekil 1.3) [Tokdemir vd., 1998; Klug ve Cummings, 2000; Nelson ve Cok 2005; Dilsiz
N., 2009]

Sekil 1.3: DNA’da intron ve ekson bolgeleri [Nelson ve Cok 2005].

DNA molekiilii kanit i¢in giiclii bir aractir. Ciinkii tek yumurta ikizleri disinda tiim
insanlarin DNA’s1 birbirlerinden farklidir. Bir diger onemli 6zellik ise bir insanin
DNA’sinin, her hiicrede birebir ayni olmasidir. Omegin, bir insanin kan hiicrelerinden
alman DNA 06rnegi, sa¢ hiicresinde, kemik hiicresinde ya da tireme hiicresindeki DNA ile
aynidir. DNA profili ayn1 yumurta ikizleri disinda kisiye 6zgiidiir. Bilimsel kosul ve
tavsiyelere uygun olarak analiz edildigi takdirde, Ozdilek, DNA molekiiliiniin iki kiside

ayni olma olasihiginin 1 trilyonda birden az oldugunu bildirmistir [URL-2]. Benzer bir
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ifade ile Zeyfeoglu ve Hanci, tek yumurta ikizleri disinda, yeryiliziinde DNA profili ayn1
olan iki kisinin bulunmasinin olanaksiz oldugunu bildirmislerdir [Zeyfeoglu vd., 2001].
Cok hiicreli organizmanin her hiicresi genellikle ayn1 genetik materyal igerir. Hiicresel
genleri igeren DNA molekiilleri, hiicrelerdeki en biiylik makromolekiillerdir ki bunlar,
hiicrenin boéliinme evresinde, kompleks katlanmalarla kromozom denen yapilar haline

gelirler (Sekil 1.4) [Klug ve Cummings, 2000; Nelson ve Cok 2005].

Sekil 1.4: Bir numarali kromozomun yapisi, kisa kol (p), uzun kol (q) yerlesim

bolgeleri ve bant numaralari verilmistir [Basaran, 1986].

Cogu bakteri ve virlisler bir tek kromozoma sahiptirler. Eukaryotlar ise genellikle
birgok kromozoma sahiptirler ki, insan somatik hiicrelerinde 46 kromozom bulunur ve
bunlar boyut ve sentromer yerlesimi bakimindan ¢esitlilik gosterirler. Bu kromozomlar
boliindiigi takdirde, biri digerinin esi olan her bir kardes kromatit ¢iftinin, béliinme devam
ederken iki yeni hiicreye ayrildigi goriilmiistiir [Tokdemir vd., 1998; Klug ve Cummings,
2000; Nelson ve Cok 2005; Dilsiz N., 2009].
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1.6. Genetik Varyasyonlar

Insan genomunun yalnizca %3 iinii protein kodlayan genler yani ekzonlar, geri kalan
%97’sini ise intronlar ile gdrevi bilinmeyen veya tespit edilmemis DNA olusturur. Insan
DNA’s1 kisiden kisiye yapisal degisiklik gosterebilmektedir. Bu degisikliklerin ¢ogu
kodlayict olmayan bolgelerde olmakla birlikte kodlayici bolgelerde de olabilir ve bu olay
proteinde saptanabilir bir degisiklik olarak ifade edilir veya sessiz kalir. Bu yapisal
degiskenliklerin yaygin bir sekli, baz giftlerinin bir ile ylizlerce kez pespese degisken
tekraridir (tandem repeats). DNA yapisinda olusan bu degisiklikler; bireylerin anatomik,
fizyolojik, ilaglara olumlu veya olumsuz yanitlari, kalitsal hastaliklar, kanser, enfeksiyon
gibi hastaliklara yatkinliklarindan ve genetik olarak belirlenen fenotipik ¢esitlilikten
sorumludur [Kaiser vd., 2000; Butler, 2006].

DNA’daki niikleotid degisiklikleri veya yeniden diizenlenimler fenotipi etkiliyor ise,
mutasyon olarak adlandirilir ve kalitsal hastaliklarin  gelisiminden sorumludurlar.
Hiicredeki kromozom sayilarinda meydana gelen degisiklikler genom mutasyonlari,
kromozom yapisinda meydana gelen degisiklikler kromozom mutasyonlari, DNA’nin
yapisindaki niikleotidlerde meydana gelen degisiklikler gen mutasyonlar1 olarak
adlandirilir [Goldstein vd., 2000; Kaiser vd., 2000; Nelson ve Cok 2005; Yilmaz, 2008].

DNA’daki niikleotidlerin degismesi fenotipe yansimiyor ise, bu tip degisiklikler
polimorfizm olarak adlandirilirlar. Polimorfizmler genetik aragtirmalarda anahtar
niteligindeki elementlerdir. Genlerin farkli kalitsal formlarin1 veya genomun farkl
bélgelerini ayirt etmek icin kullamlmaktadir. Ornegin, baglanti analizleri ile genlerin
kromozom iizerindeki lokalizasyonlarinin haritalanmasinda, kalitsal hastaliklarda mutant
kromozomun aile igindeki gecisinin gosterilmesinde, dogum oncesi tanida, koroner kalp
hastaligi, kanser ve diyabet gibi yaygin yetiskin hastaliklara yatkin kisilerin yiiksek ve
diisiik risklerinin degerlendirilmesinde, adli tipta suglularin belirlenmesinde ve babalik
testinde, organ transplantasyonu ic¢in doku tiplendirilmesinde polimorfizimlerden
yararlanilmaktadir [Klug ve Cummings, 2000; Nelson ve Cok 2005; Y1ilmaz, 2008].

1.7. Genetik Polimorfizim

Polimorfizim bir populasyonda veya populasyonlar arasinda, bir genin allelleri ya da
bir kromozomun homologlariyla birlesen ¢esitli fenotipik formlarin varligr yani bir lokusta

bir allelden fazlasmin bulunmasi olgusudur. Insan genomunda tahmini %95°i, bu
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polimorfizim bolgeleri icermektedir. insan kimliklendirme, paternite tayini, hastaligin
genetik tanis1 bu polimorfik bélgelerde bulunmaktadir [Kashyap vd., 2004]. insan viicut
catis1 Ozelliklerindeki belirgin farkliliklardan da anlagilacagi gibi DNA dizilimindeki
degiskenlik, yani polimorfizim, yaklagik her 500 niikleotidde bir goriiliir. Kuskusuz her
genomda DNA kopma ve eklenmeleri ve tek baz degisiklikleri vardir. Saglikli toplumlarda
bu degisiklikler kodlanmis proteinin islevinde herhangi bir degisiklige neden olmayan
noktalarda veya DNA’nin kodlayici olmayan bolgelerinde goriliir [Goldstein vd., 2004].
DNA molekiiliinde iki gesit polimorfizim gosterilmistir [Kashyap vd., 2004].

A. Kodlayic1 bolgelerdeki polimorfizim (Protein polimorfizimi)

B. Kodlamayan bolgelerdeki polimorfizim

1. Cesitli sayida tekrar eden diziler (variable number of tandem repeats)
a. Minisatellitler b. Mikrosatellitler

2. Tek niikleotit polimorfizimi (SNP, single nucleotide polymorphisms)
1.7.1. Kodlayici Bolgelerdeki Polimorfizim (Protein Polimorfizimi)

Kary Mullis 1985°de, polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) olarak adlandirdigi, DNA’y1
in vitro ortamda aplifikasyonunu sagladig: icatla, bir DNA o6rneginden kisa bir siirede
milyonlarca kez kopyasini olusturmay1 basardi. Bu devrim niteligindeki bulus, adli DNA
bilimi, tibbi biyoloji ve tarim gibi birgok alanda kullanilmaya baslandi [Kashyap vd.,
2004]. Son yillarda genetik polimorfizim ¢aligmalar1 yapisal genlerce kodlanan
polipeptitler seviyesine indirilmistir. Bir¢ok plazma proteini de polimorfizim gosterir.
Polimorfizim gosteren insan plazma proteinleri; ol-antitripsin, haptoglobin, transferin,
seriiloplazmin, apolipoproteinler ve immunglobulinler bulunmaktadir. Yapisal bir gende
asirilik tasimayan bir kodon degisimi (6rnegin GGU yerine GAU) olusursa, translasyon ile
tiretilen polipeptitde aminoasit degisimi (glisin yerine aspartik asit gibi) ortaya ¢ikar. Ayri
bireylerden spesifik bir protein saflastirilip, dizileri belirlenirse, populasyondaki genetik

polimorfizim ortaya konabilir [Goldstein vd., 2000; Kaiser vd., 2000].
1.7.2. Kodlamayan Boélgelerdeki Polimorfizim (Tekrar Dizileri)

Tekrarlayan DNA dizileri genom iginde bir veya birkag bolgede kiimelestigi gibi
genom boyunca tek kopya diziler arasinda da yer alabilmektedir. Kiimelesmis tekrarlayan
diziler, ard1 ardina organize olan ¢esitli kisa tekrarlardan meydana gelirler. Bu diziler
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satellit DNA olarak adlandirilirlar. Satellit DNA aileleri, genomdaki yerlesimlerine, ardi
ardina gelen tekrar dizilerinin toplam uzunluguna ve diziyi olusturan tekrar birimlerinin

uzunluguna gore farklilik gostermektedirler [Tamaki ve Jeffreys 2005; Yilmaz, 2008].
1.7.2.1. Minisatellit DNA Dizileri

Degisken sayidaki tekrarlayan dizilerdir. Bu dizilere VNTR (Variable Number of
Tandem Repeats) de denilmektedir. 6-100 baz cifti uzunlugunda tekrar dizileri igerirler.
Genomda 1-20 kilo baz arasinda degisen yaklasik 1000 kadar blok olustururlar. Polimorfik
ozelliklerinden dolayt DNA analizlerinde tani amagh (babalik testi, adli tip, kalitsal
hastaliklarda mutant allellerin tespiti) olarak kullanilabilmektedirler [Kaiser vd., 2000;
Tamaki ve Jeffreys 2005; Yilmaz, 2008].

1.7.2.2. Mikrosatellit DNA Dizileri

Mikrosatellitler, genon igine yayilmis olmalarindan dolayr genlerin kromozomal
lokalizasyonlarinin saptanmasi i¢in kullanilan baglant1 (linkage) analiz ¢alismalarinda
belirleyici (marker) olarak kullanilmaktadir. Mikrosatellitler, 2-7 baz cifti tekrar
dizilerinden olusmaktadirlar. Insan kromozomlar1 iizerinde 300 bp ile 500 bp
uzunlugundaki baz dizileri arasina serpistirilmis, tirimetrik ve tetrametrik olarak yaklasik
400 milyon lokus oldugu bildirilmektedir. Insan genomunun yaklasik 1/3’u genoma
dagilmis halde bulunan hareketli DNA dizileridir. Bu diziler kararsiz diziler olup genom
icinde gog edebilirler [Kashyap vd., 2004]. Mikrosatellitler, yiiksek miktarda eukaryotik
genomlarda bulunmakla beraber prokaryotlarda da diisiik frekanslarda bulunmaktadirlar ve
tiim genom boyunca dagilmislardir. Tiim genoma esit olarak dagilmis olmalar1 bunlarin
genom haritalama projeleri i¢in kullanigh olmalarimi saglamaktadir. Populasyon genetigi,
paternite ve akrabalik tayininde sahip olduklar1 yiiksek ¢esitlilik onlari genetik bir
isaretleyici haline getirmistir [Goldstein vd., 2000; Donbak, 2002; Kashyap vd., 2004].

1.7.2.3. Tek Niikleotit Polimorfizmi (SNP, Single Nucleotide Polymorphisms)

Genetikgiler bireyler arasindaki farkliliklar1 bulmak ic¢in onlarca yildir ugrasiyorlar.
Gecmiste fenotipler; protein sekansi, elektroforez, restriksiyon parca polimorfizmi (RFLP)
ve mikrosatellitlerin yerine kullanilmaktaydi. DNA sekans analizi ve tek baz

farkliliklarinin tespiti i¢in yeni teknolojilerin kullanimiyla; bireyler arasindaki tim DNA
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sekans farkliliklarin1 bulma yoluna gidildi. Yeni hedef ise, hastalik riskleri ve tedavilere
cevap gibi fenotiplerin genetik farkliliklarla iliskilerini bulmaktir [Kashyap vd., 2004].

DNA dizisinde her 2000-2500 bazda bir tek baz farkliligi gézlenir. Bu da aym tiir
icerisinde genom farkliliginin bir gostergesidir. Tek niikleotid degisim polimorfizminin
bazi alt gruplar1 vardir [Klug ve Cummings, 2000; Emir vd., 2006; Y1lmaz, 2008].

Transisyon: Dizi igindeki bir piirin bazinin (A, G) diger bir piirin bazina veya bir
primidin baziin (T, C) diger bir pirimidin bazina dontismesine transisyon denir.

Transversiyon: Dizi i¢indeki bir piirin bazinin (A, G) bir primidin bazina (T, C) veya
bir primidin bazinin bir piirin bazina doniismesine transversiyon denir.

Delesyonlar: DNA dizisi igerisinden niikleotidlerin kirthp ayrilmasi, genin normal
uzunlugundan daha kisa olmasina neden olur. Bu gen, protein kodlayan yapisal bir gen ise,
proteinin aminoasit dizisinde azalma olur ve proteinde fonksiyon bozuklugu gériiliir.

Insersiyon: DNA igerisine niikleotidlerin eklenmesi, genin normal uzunlugundan daha
uzun olmasina neden olur. Bu protein kodlayan bir gen ise, proteinin aminoasit dizisinde

artma olur.
1.7.3. Hareketli DNA Dizileri

Insan genomunun yaklasik 1/3’ii genoma dagilmis halde bulunan hareketli DNA
dizileridir. Bu diziler kararsiz diziler olup, genom iginde gog¢ edebilirler. Hareketli diziler
iki grup halinde incelenmektedirler [Y1lmaz, 2008].

1. Transpozonlar: DNA’larin transpozisyonu ile olusurlar.

2. Retropozonlar: RNA’lardan cDNA araciligi ile DNA’ya aktarilmig olan dizilerdir.

SINE (Short Interspersed Nuclear Elements): Insan genomunda en yaygin bulunan
tekrar dizileridir. En tipik 6rnegi Alu (GC) tekrar dizileridir. 300 baz ciftlik tekrar
dizilerinden olusurlar ve genom iginde en az 500.000 Alu dizisi bulunmaktadir.

LINE (Long Interspersed Nuclear Elements): Genomda 100.000 kopyasi bulunan 6
kilobaz uzunlugundaki tekrar dizileridir.

SINE ve LINE dizileri retrotranspozisyon yolu ile kalitsal hastaliklara neden olan
mutasyonlara neden olmaktadirlar. Ayrica genom icersinde goc edebildiklerinden bazen

tibbi 6nemi olan genlerin insersiyonel inaktivasyonuna neden olurlar.
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1.8. Mikrosatellit Polimorfizmleri ve Goriintilleme Teknikleri

Mikrosatellitlerin allelik durumu polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) tarafindan ortaya
konmaktadir. Tekrar iinitelerine bitisik olan primerler PCR amplifikasyonu igin
kullanilmaktadir. Yiiksek c¢oziiniirlikteki jeller iizerindeki PCR iiriinlerinin 6l¢iilmesi,
tekrar sayisini belirleme ve farkli alleller arasindaki tekrar sayilarindaki varyasyonu ortaya
koyma olanag1 saglar. Herhangi bir mikrosatellit lokusunun amplifikasyonundan o6nce,
spesifik primerlerin dizayni i¢in mikrosatellit lokusuna komsu DNA iplik¢iginin dizilim
bilgisi saglanmalidir. Baz1 model organizmalarin mikrosatellit dizileri ve onlara komsu
diziler, bilgisayarlardaki veri bankalarina kaydedilmektedir. Boylece ¢ok sayida tiir i¢in
mikrosatellitlere 6zgli primer dizaym1 yapilmaktadir. Mikrosatellitlerde en yaygin tekrar
tiniteleri diniikleotid tipleridir. Memelilerde GT/AC, bitkilerde ise AA/TT ve AT/TA en
stk rastlanan diniikleotid tekrarlardir. Bu diniikleotid tekrarlarin ¢oklugu onlarin
mikrosatellit amplifikasyonunu kolaylastirmaktadir. Triniikleotid ve tetraniikleotid
tekrarlar1 ise bu kadar yaygin olmamakla birlikte daha az tekrarlayan bant iiretme egilimine
ve bdylece de degerlendirme kolayligina sahiptirler [Goldstein vd., 2000; Un vd., 2000].

Mikrosatellitler, cinsiyet, paternite, akrabalik, verim oOzellikleri ve bagisiklik
Ozelliklerinin aragtirilmasinda ¢ok gelismis bir isaretleyici sistem sunmaktadir.
Mikrosatellitlerin sahip oldugu yiiksek cesitlilik, ana ve yavrunun genotiplerinin
karsilastirilmast ve paternal allelin taninmasina olanak verir. PCR ile cogaltilan bir
mikrosatellit allelinin en yaygin goriinimii tek bir bant degil bir bantlar merdivenidir.
Genellikle en yogun bant, beklenen allel dl¢iisiinde ortaya cikar. Tekrarlayan bantlar olarak
ifade edilen bantlar genellikle orijinal allelden kiigiik olup, ¢ok sayida tekrar tniteleri ile
uzunluk farki gosterirler. Teknik olarak mikrosatellitlerin izolasyonu kolaydir ve allellerin
PCR bazh tiplendirilmesi kolayca otomatize edilebilir. Mikrosatellitler irklar arasi
akrabaligin yiiksek dogrulukla ayirimina olanak vermektedir. Mikrosatellitler ayni

zamanda varyasyonun dl¢iisiinii ve populasyon yapisini ortaya koymaktadir [Un vd., 2000;
Kaiser vd., 2000, Tamaki vd., 2005].

1.8.1. Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR)

Spesifik bir DNA parcasinin kopyalarinin primerler tarafindan yonlendirilerek,
enzimatik olarak sentezlenmesi seklinde in vitro bir amplifikasyon yontemidir. PCR ile bir

hedef DNA parcasindan milyonlarca ¢ogaltmak miimkiindiir. Yontemin temeli,
XIX



¢ogaltilmak istenen bolgenin iki ucuna 6zgii, bu bolgedeki baz dizilerine tamamlayici olan,
18-20 baz uzunlugunda bir ¢ift sentetik oligoniikleotid primer kullanilarak, bu iki primer
ile sinirlandirilan bolgenin enzimatik olarak sentezlenmesine dayanir. PCR'in en dnemli
Ozelligi ¢cok az miktarda DNA ile ¢alismaya olanak saglamasidir. Bir PCR dongiisii igin
gerekli olan bes ana madde vardir: DNA 6rnegi (genomik DNA), c¢ogaltilacak bolgeyi
sagdan ve soldan gevreleyen bir ¢ift sentetik primer; deoksi-niikleotit-trifosfatlar (ANTP);
yiiksek 1s1ya dayanikli Tag DNA polimeraz enzimi; uygun pH ve iyon kosullarint (Mg+?2)
saglayan tampon karisimi (MgClz) kullanilir [Giasuddin, 1995; Tokdemir vd., 1998; Un
vd., 2000; Ozdarendeli, 2004; Collins vd., 2004; Aksoy vd., 2006].

PCR yontemi kolay uygulanabilir olmasit ve hizli sonug¢ vermesi gibi avantajlari
nedeniyle, bir¢ok farkli alanda kullanilabilmektedir [Toraman, vd., 2004]. Bu alanlar séyle
Ozetlenebilir:

% Kalitsal hastaliklarda tasiyicinin ve hastanin tanisi,

% Prenatal (dogum 06ncesi) tanida,

% Klinik 6rneklerde patojen (hastalik yapabilecek) organizmalarin saptanmasinda,
s Adli tipta,

¢ Onkogenesisin (kanser yapan hiicrelerin olusum evresi) arastirilmasinda,

% "Probe" olusturulmasinda, klonlamada ve gen tanimlamasi arastirmalarinda,

% DNA dizi analizinde, biiyiik miktarda DNA 6rneklerinin olusturulmasinda,

% Bilinmeyen dizilerin tayininde,

¢ Gegmis DNA'nin incelenmesi ve evrimin aydinlatilmasinda,

% "Restriction Fragment Length Polymorphism™ (RFLP) analizinde,

% In vitro fertilization’da, implantasyon dncesi genetik testlerin yapilmasinda,

Bir PCR dongiisii denatiirasyon, primerin baglanmasi (annealing), ve uzama
(extension) olarak adlandirilan {i¢ asamadan olusur. Ardr ardina tekrarlanan denatiirasyon,
primerlerin baglanmasi ve primerlerin uzamasi evreleriyle DNA pargalar iissel olarak
amplifiye olur (Sekil 1.5). Reaksiyon baslatilmadan once istenen sayida dongiiniin
tekrarlanmasi saglanabilir. PCR'in kullanima gegmesiyle laboratuvar tanisinda ¢ok biiyiik
bir hiz ve kesinlik kazamlmistir [Giasuddin, 1995; Tokdemir vd., 1998; Un vd., 2000;
Dénbak, 2002; Collins vd., 2004; Ozdarendeli, 2004; Aksoy vd., 2006; Dilsiz N., 2009].
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Sekil 1.5: PCR ile DNA’nin iissel olarak amplifikasyonu [URL-23, 2010].

1.8.2. Parcactkk Uzunlugu Polimorfizmi (Restriction Fragment Length
Polymorphism; RFLP)

Insan genomunun yalnizca %3’iinii protein kodlayan genler yani eksonlar, geri kalan
%97’sin1 ise intronlar ile gorevi bilinmeyen veya tespit edilmemis DNA bdlgeleri
olusturur. Insan DNA’s1 kisiden kisiye yapisal degisiklik gosterebilmektedir. Bu
degisikliklerin ¢ogu kodlayict olmayan bdlgelerde olmakla birlikte, kodlayici bolgelerde de
olabilir ve bu olay bir proteinde saptanabilir veya sessiz kalir. Bu yapisal degisikliklerin
yaygin bir sekli, baz ciftlerinin bir ile ylizlerce kez ardi ardina degisken tekraridir (tendem
repeats). Baz ¢iftlerindeki bu farkli dizilimler, ¢esitli sinirlayict enzimler tarafindan kesilen
DNA’nin, kesilme bolgelerinde degisiklige neden olur ve bu bdlgeler arasindaki DNA
uzunlugu degisir. Bu yilizden farkli kisilerin restriksiyon enzimlerince kesilmis DNA
pargalarinda uzunluk polimorfizmi (RFLP) vardir. Restriksiyon enzimleri DNA iizerinde
belli bir niikleotid sirasini taniyarak keser ve ikiye ayirir. Bu enzimler rekombinant DNA
teknolojisinde ¢ok oOnemlidirler. Kesim bolgesi genellikle 5-10 dizilik bir boliimdiir.
Genomik DNA restriksiyon enzimleri ile kesildiginde, farkli uzunlukta fragmanlar olusur
ve analizlerde degisik pozisyonlarda goriiliirler (Sekil 1.6). Bu fragmanlara, par¢a uzunluk
polimorfizmi (RFLP) denir [Tokdemir vd., 1998; Butler, 2001; Panneerchelvam vd., 2003;
Ozdarendeli, 2004; Toraman, vd., 2004; Aksoy vd., 2006; Dilsiz N., 2009]
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Sekil 1.6: PCR iiriinlerinin jel kullanilarak ekektroforezde gosterilmesi [URL-22, 2010].

RFLP tekniginde genomik DNA radyoaktif problarla melezlenerek otoradyografi
yontemiyle gozlenir ve RFLP analizi, istenilen polimorfik lokus boyunca restriksiyon
tanima bolgesinin var olup olmamasi ile belirlenir. Teknigin kullanildigr ilk yillarda,
kriminal testler ve akrabalik iligkilerinin belirlenmesinde DNA tiplendirme yontemi olarak
duyarli ve kesin sonuglar vermekteydi, ancak radoyoaktif igaretleme sagliga zararlari

dolayisiyla fliioresan agirlikli isaretlemeye yonelinmistir [Asicioglu vd., 2002].
1.8.3. Kapiller Elektroforez Teknolojisi

Kapiller elektroforez (CE), elektroforetik hareket kabiliyeti, faz ayirimi ve molekiiler
boyuttaki farkliliklara ya da bunlarin bir kacina bagl olarak elektrokinetik ayirim yapan bir
tekniktir. Bu elektrokinetik ayirim; iki ucu acik, dis yiizeyi silika ile kaplanmis, yaklagik
25-75 pm i¢ ¢apli ve 15-100 cm uzunlugunda, silindirik kapillerlerde yapilir. Kapiller,
elektrotlar1 ve tamponu igeren iki cam hazne arasina yerlestirilmis olup, kapillerler jel ile
dolduktan sonra ¢ok az miktardaki Ornek, kapillerin bir ucuna elektrokinetik ve

hidrodinamik teknikle yiiklenir. Ayirim yiiksek voltaj (yaklasik 5-30 kV, 1-150 uA)
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uygulayarak yaklasik 200-500 V/cm dogru akim altinda saglanir. Bu elektrik akimi sadece
molekiilleri elektrikle yiiklemez (elektroforez) ayni zamanda tiim soliisyonun hareketini
saglar (elektro-ozmos). Kapillerdeki ¢oziinlir maddenin dagilimi temel olarak diflizyon ile
kapiller duvari-6rnek etkilesimi, 1s1 ve iletkenlikteki degiskenlige bagli olarak
elektroforetik dagilima dayanir. Kapiller duvari-6rnek etkilesimi, duvar i¢ yiizeyinin
tampona eklenen dinamik maddeler ile kaplanmasi ile en aza indirilir. Ornekler kapillerin
anot ucuna yakin yerlestirilen sensorlar ile kapiller iizerinden saptanirlar (Sekil 1.7).
Yontemin en 6nemli avantajlar1 ¢ok az miktarda 6rnek gerektirmesi, ileri derecede hassas
olmasi [LIF (laser-induced fluorescence) teknolojisi ile birlestiginde atto-mol seviyeleri],
hizli ayirim giicii, otomotizasyon ve ek cihazlarla uyum olarak siralanabilir [Fanali vd.,

1998; Asicioglu vd., 2002; Butler vd., 2001, 2004; Anastos vd., 2005].

Kapiller elektroforez sistemi bilegenleri
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Sekil 1.7: Kapiller elektroforez (CE) sistemi [Butler, 2001]

CE'nin LIF ile desteklenmesi sonucunda bu teknik DNA fragmanlarinin ayriminda en
hizli gelisen yontem olmustur. CE ile inorganik iyon saptanmasi, ilaglar, oligoniikleotidler,
peptit ve protein analizleri, bircok genetik hastaliklarin tanisinda, adli tipda genetik
polimorfizmin saptanmasinda, mutasyon ve polimorfizm analizinde, SSCP (single strand

conformation polymorphism), VNTR (variable number tandem repeat), STR (short tandem
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repeat) analizi ve DNA dizilemesi gibi bir ¢ok ¢alismada kullanilan giivenilir bir yontemdir
[Fanali vd., 1998; Demers vd., 1998; Butler vd., 2004].

Bu amagla kullanilan gen analiz cihazlarinda kapiller elektroforez isleminin her
basamagi otomatize olmustur. Bu cihazlar anot ve katot kutuplar arasinda uzanan bir
kapiller, sicaklig1 sabit tutacak bir isitict bolge ve anot uca yakin bir bolmede lazer Isik
kaynagi ile CCD kameradan olusur. Kapillerin i¢ine polimer dolduran bir siringa ve her iki
kutupta elektrik geg¢irgenligi saglayacak tampon hazneleri bulunmaktadir. Her bir 6rnek
i¢cin yeniden polimerle doldurulan kapiller, 6rnek tiipline girdiginde PCR ile ¢ogaltilmis ve
denatiire edilmis DNA fragmanlarini elektrokinetik yontemle kapiller igerisine alir ve bu
asamadan sonra sabit voltaj ve sabit sicaklikta anot kutba dogru hareket eden DNA
fragmanlar1 kapillerin silika ile kaplanmamis bolgesinden gecerken lazer 151811
baglandiklari primerin rengine gore degisik dalga boylarinda yansitarak CCD kamera
tarafindan algilanirlar. Uygun bilgisayar yazilimi tarafindan degerlendirilen bu veriler
ekranda biiytikliik ve yogunlugu ifade eden pikler seklinde belirir (Sekil 1.8). Bu pikler
bahsedilen yazilim tarafindan daha 6nce bu yazilima tanitilan fliloresan boyali ve fragman
biiytikligii bilinen standartlarla karsilagtirilarak degerlendirilmektedir [Fanali vd., 1998;
Asicioglu vd., 2002; Butler vd., 2004].
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Sekil 1.8: ABI PRISM 310 Genetic Analyzer cihazinda, AmpFISTR SEfiler PCR {irinlerinin,
GeneScan Software programinda electropherogram gosterimi [URL-24, 2010].
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1.9. Mikrosatellitlerin Adlandirilmasi

STR lokuslari, 2-7 baz ¢ifti uzunlugunda belli bir baz dizilimine sahip, bas-kuyruk
seklinde ardi ardina tekrarlanan {initelerden olusmaktadir. STR’lerin tekrarlanan
tinitesindeki baz sayis1 minisatellitlerden daha az oldugu icin bu lokuslara mikrosatellitler
de denilmektedir. Bu bdlgelerin, insan genomu boyunca dagilim sergiledikleri ve her 6-10
kb’de bir goriildiikleri saptanmigtir. Adli amagli ¢alismalarda, bu lokuslarin bireyden
bireye tekrarlanan iinite sayilarindaki varyasyonlardan yararlanilmaktadir. STR lokuslar
tekrarlanan {initenin sayisindan ve baz ¢ifti uzunlugundan kaynaklanan varyasyonlarin yani
sira, bazen homojen tekrar iinitelerinde nokta mutasyonlart veya insersiyon ve
delesyonlardan kaynaklanan baz dizilim farkliliklar1 da géstermektedir. Bu agidan STR’leri
li¢ grupta incelemek miimkiindiir [Butler, 2001; Ddonbak, 2002; Panneerchelvam vd.,
2003].

% Basit STR’ler: Baz sayisi ve baz dizilim siras1 ayni olan tekrar {initeleri igerirler
(Sekil 1.9).

B < [ X[ X[ x[x[xTxTx 1 Alel8

AATG tetraniikleotid baz dizisi igeren tekrar iinitesi
B Sabit Bolge

Sekil 1.9: Basit STR Lokusu [Donbak, 2002].

Rl

¢ Bilesik STR’ler: Baz dizilim siras1 birbirinden farkli olan iki veya daha fazla sayida

tekrar tinitelerinden olusurlar (Sekil 1.10).

B [ x [ X [x [x [ xTJar] X [ x [ x [N Allel93

AATG tetraniikleotid baz dizisi igeren tekrar iinitesi
BN Sabit Bilge

Sekil 1.10: Bilesik STR Lokusu [D6nbak, 2002].
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% Kompleks STR’ler: Baz dizilimi ve baz sayisi farkli olan birkag¢ tekrar blogu
igerirler (Sekil 1.11).
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|:| Birden gok tetraniikleotit baz dizisi igeren tekrar iinitesi

I ::vit Bélge

Sekil 1.11: Kompleks STR Lokusu [Donbak, 2002].

STR lokus allelleri, i¢erdikleri tekrar {initesi sayisina gore adlandirilmaktadir. Bir allel,
ard1 ardina tekrarlanan 8 tane iinite iceriyorsa “allel 8 olarak adlandirilir. Bir linitesindeki
baz ¢ifti sayisi1 standart tekrar linitesinden eksik olan allellerde, tam olarak tekrarlanan
tinitelerin sayis1 ve eksik baz iceren {initedeki baz sayisi yazilarak adlandirma yapilir. Bu
iki deger birbirinden ondalik nokta ile ayrilir. Ornegin, dort baz ciftlik tekrar {initeleri
iceren bir STR lokusunun 9.3 alleli, allel 10°dan, yedinci tekrar {initesinde adenin
kaybindan dolayr 1 baz ¢ifti daha kisadir ve bu nedenle 9.3 olarak adlandirilmistir
[Donbak, 2002].

1.9.1. AmpFISTR Identifiler Mikrosatellit/STR Lokuslari

Calismamizda kullanilan STR lokuslari; D8S1179, D21S11, D7S820, CSF1PO,
D3S1358, THO1, D13S317, D16S539, D2S1338, D19S433, VWA, TPOX, D18S51,
Amelogenin, D5S818 ve FGA gibi yiiksek derecede polimorfizim gdsteren STR lokuslari
olup (Sekil 1.12), giiniimiizde yaygin olarak; adli bilimlerde kimlik tespiti, babalik testleri
ve atasal soy bagi (Y-STR), genom haritalamalar1 ve populasyon ¢alismalar1 gibi bir¢ok

konuda, STR polimorfizim uygulamalarindan faydalanilmaktadir.
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AMP FISTR IDENTIFILLER
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(G5500-Size Standart ¢izgisi ve STR. lokuslarinin baz biyiikligiine pére yverlesimi

Sekil 1.12: Giinlimiizde yaygin olarak kullanilan AmpFISTR lokuslar1 [URL-3, 2010]

1.9.2. Mikrosatellit (STR) Lokus Allellerin Belirlenmesi

STR lokus allelleri belirlenirken PCR 6rnegi Formamide igerisinde ¢oziilerek, standart
degerler olan 100-139-150-160-200-300-340-350-400 bp uzunluk araliklarinda Gen Liz
Size Standard (GS500) kullanilip, kapiller elektroforezde bilinen bir boyuttaki DNA tekrar
bolgelerini, istenen bir ¢dziiniirliikte diisiik vizkosite saglayip formiile eden; Performance
Optimized Polymer (POP-4)’le yiiriitillerek, Data collection’da analiz edilip pik degerleri
cikartilir (Sekil 1.13) ve bu degerler allelik ladders referans alinarak karsilastirilir (Sekil
1.14) [Butler, 2001; Collins vd., 2004].

XXVII



STR Allellerini Belirleme Basamaklan

A -J.Jltﬁ. .
I

Ll

Size Standart:

T T T T
100 120 140 160 190
D351356 Aya  Allelik Lader

“ Ornegi
18]

&

Sekil 1.13: STR allellerini belirleme basamaklari [Butler, 2001].
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Sekil 1.14: STR lokuslarinin size standart esliginde yiiriitiilerek, leader basamagi ile okunmasi
[URL-4, 2010].

1.9.3. Birlesik DNA Indeks Sistemi (CODIS)

Ayni sayida ve ayni gen bolgelerinin ¢alisilmasinin pratik uygulamalardaki hedefi
DNA bankalardir. Bu standardin saglanabilmesi i¢cin ABD’de 1997 yilinda CODIS
(Combined DNA Index System) adiyla bir DNA veri bankasi olusturulmaya baslanmistir.
CODIS sistemi i¢inde FBI tarafindan belirlenen STR lokuslari yer almaktadir. Bu lokuslar:
D8S1179, D21S11, D7S820, CSF1PO, D351358, THO1, D13S317, D16S539, D2S1338,
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D19S433, VWA, TPOX, D18S51, Amelogenin, D5S818, FGA lokuslaridir. ABD’de 50
eyaletten elde edilen DNA profilleri ulusal veri bankasinda toplanir. CODIS sisteminde
DNA analizi sonucunda elde edilen barkotlar bilgisayar tarafindan karsilastirilir ve
degerlendirilir. S6z konusu STR lokuslari, D#S# seklinde isimlendirildiginde, tekrar eden
dizinin bir proteini kodlayan genle baglantis1 olmadig1 anlagilir. Insan genom haritalama
caligmalarinda, tiim genomda bodyle polimorfik 6zellikler gosteren markerlerin bulunarak,
sadece bu bolgeleri ¢ogaltmaya yonelik primer dizinlerinin birbirlerine gore siralari
belirlenerek, kromozom lokalizasyonlar1 gosterilmistir. CODIS sisteminde yiiksek
polimorfizim igeren, DNA sarmal bolgelerindeki STR lokuslarinin  kromozomlar
tizerindeki yerleri gosterilmistir (Sekil 1.15) [Schneider, 1997; Panneerchelvam vd., 2003;
Collins vd., 2004; Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006].

15 STR Lokus ve Kromozomlar
Uzerindeki Pozisyonlan

TPOX
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Sekil 1.15: STR lokuslar1 ve kromozom tizerindeki pozisyonlari [URL-5, 2010].
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1.10. Mikrosatellit (STR) Lokuslar1

1.10.1. D8S1179 Lokusu

Tetraniikleotid tekrarli bir lokus olup, 8. kromozomun uzun kolu iizerinde (8q24.13)
yerlesiktir. Mutasyon orani %0,14 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 8-19 tekrarlar
arasinda toplam 12 farkli alleli tanimlanmistir. Tekrar dizini [TCTA][TCTG] seklindedir.
Bu allellerin fragman uzunlugu 123-170 baz ¢ifti arasindadir (Tablo 1.1) [Kashyap vd.,
2004; Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-6, 2010].

Tablo 1.1: D8S1179 lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 8024.13

Baz Biiyukligii 123- 169 bp

Tekrar Dizini [TCTA][TCTG]

Mutasyon Orani % 0,14

STR Lokusunun Primer dizisi 5-TTTTGTATTTCATGTGTACATTCG - 3'
5- CGTAGCTATAATTAGTTCATTTTCA - 3'

Tekrar Allelleri 8-9-10-11-12-13-14-15-16-17-18-19

1.10.2. D21S11 Lokusu

Tetraniikleotid tekrarli bir lokus olup, 21. kromozomun uzun Kkolu {izerinde (21q21.1)
yerlesiktir. Mutasyon orant %0,14 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 24-38 tekrarlar
arasinda toplam 24 farkli alleli tanimlanmistir. Tekrar dizini [TCTA][TCTG] seklindedir.
Bu allellerin fragman uzunlugu 184-239 baz cifti arasindadir (Tablo 1.2) [Kashyap vd.,
2004;Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-7, 2010].

Tablo 1.2: D21S11 lokusuna ait bilgi icerigi

Kromozom yerlesimi 21921.1

Baz Biiyiikliigii 184-239 bp

Tekrar Dizini [TCTA][TCTG]

Mutasyon Orant % 0,14

STR Lokusunun Primer dizisi 5-GTGAGTCAATTCCCCAAG-3'
5-GTTGTATTAGTCAATGTTCTCC-3'

Tekrar Allelleri 24-24,2-25-26-27-28-29-30-30,2-31-31,2-32-
32,2-33-33,2-34-34,2-35-35,2-36-37-38
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1.10.3. D7S820 Lokusu

Tetraniikleotid tekrarli bir lokus olup, 7. kromozomun uzun kolu iizerinde (7921.11)
yerlesiktir. Mutasyon orani %0,19 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 6-15 tekrarlar
arasinda toplam 10 farkli alleli tanimlanmistir. Tekrar dizini [GATA] seklindedir. Bu
allellerin fragman uzunlugu 255-291 baz cifti arasindadir (Tablo 1.3) [Kashyap vd., 2004;
Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-8, 2010].

Tablo 1.3: D7S820 lokusuna ait bilgi i¢erigi

Kromozom yerlesimi 7921.11
Baz Biiyiikliigi 255-291 bp
Tekrar Dizini [GATA]
Mutasyon Orant % 0,19

STR Lokusunun Primer dizisi

S-TGTCATAGTTTAGAACGAACTAACG-3'
5-CTGAGGTATCAAAAACTCAGAGG-3'

Tekrar Allelleri

6-7-8-9-10-11-12-13-14-15

1.10.4. CSF1PO Lokusu

Tetrantikleotid tekrarli bir lokus olup, 5. kromozomun uzun kolu iizerinde (5q33.1)
insan c-CSF igin proto-onkogeni-1 reseptor geni 6. intron boliimiinde yerlesiktir. Mutasyon
orant %0,16 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 6-15 tekrarlar arasinda toplam 10 farkli
alleli tanimlanmustir. Tekrar dizini [AGAT] seklindedir. Bu allellerin fragman uzunlugu
304-341 baz cifti arasindadir (Tablo 1.4) [Kashyap vd., 2004; Tamaki vd., 2005; Butler,

2001, 2006; URL-9, 2010,].

Tablo 1.4: CSF1PO lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 5g933.1

Baz Biyiikliigii 304-341 bp
Tekrar Dizini [AGAT]
Mutasyon Orani % 0,16

STR Lokusunun Primer dizisi

5-AACCTGAGTCTGCCAAGGACTAGC-3'
5-TTCCACACACCACTGGCCATCTTC-3'

Tekrar Allelleri

6-7-8-9-10-11-12-13-14-15
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1.10.5. D3S1358 Lokusu

Tetrantikleotid tekrarli bir lokus olup, 3. kromozomun kisa kolu iizerinde (3p21.31)
yerlesiktir. Mutasyon orant %0,12 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 12-19 tekrarlar
arasinda toplam 8 farkli alleli tanimlanmustir. Tekrar dizini [TCTA] [TCTG] seklindedir.
Bu allellerin fragman uzunlugu 111-140 baz ¢ifti arasindadir (Tablo 1.5) [Kashyap vd.,
2004; Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-10, 2010].

Tablo 1.5: D3S1358 lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 3p21.31

Baz Biiyiikliigi 111-140 bp
Tekrar Dizini [TCTA] [TCTG]
Mutasyon Orani % 0,12

STR Lokusunun Primer dizisi

5-ACTGCAGTCCAATCTGGGT-3'
5-ATGAAATCAACAGAGGCTTG-3'

Tekrar Allelleri

12-13-14-15-16-17-18-19

1.10.6. THO1 Lokusu

Tetraniikleotid tekrarl bir lokus olup, 11. kromozomun kisa kolu iizerinde (11p15.5) 1.

intron insan tirozin hidroksilaz geninde yerlesiktir. Mutasyon orant %0,01 olarak
bulunmustur. Simdiye kadar 4-13,3 tekrarlar arasinda toplam 10 farkli alleli
tanimlanmustir. Tekrar dizini [AATG] seklindedir. Bu allellerin fragman uzunlugu 111-140
baz ¢ifti arasindadir (Tablo 1.6) [Kashyap vd., 2004; Tamaki vd., 2005; Butler, 2001,
2006; URL-11, 2010].

Tablo 1.6: THO1 lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 11p15.5
Baz Biyiikliigii 163-201 bp
Tekrar Dizini [AATG]
Mutasyon Orant % 0,01

5-GTGGGCTGAAAAGCTCCCGATTAT-3'
5-ATTCAAAGGGTATCTGGGCTCTGG-3'

STR Lokusunun Primer dizisi

Tekrar Allelleri

4-5-6-7-8-9-10-9,3-11-13,3
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1.10.7. D13S317 Lokusu

Tetrantikleotid tekrarli bir lokus olup, 13. kromozomun uzun kolu tizerinde (13q31.1)
yerlesiktir. Mutasyon orani %0,14 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 8-15 tekrarlar
arasinda toplam 8 farkli alleli tanimlanmustir. Tekrar dizini [TATC] seklindedir. Bu
allellerin fragman uzunlugu 216-244 baz cifti arasindadir (Tablo 1.7) [Kashyap vd., 2004;
Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-12, 2010].

Tablo 1.7: D13S317 lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 13g31.1
Baz Biiyiikliigii 216-244 bp
Tekrar Dizini [TATC]
Mutasyon Orani % 0,14

5-ACAGAAGTCTGGGATGTGGA-3'
5-GCCCAAAAAGACAGACAGAA-3'

8-9-10-11-12-13-14-15

STR Lokusunun Primer dizisi

Tekrar Allelleri

1.10.8. D16S539 Lokusu

Tetraniikleotid tekrarli bir lokus olup, 16. kromozomun uzun kolu iizerinde (16q24.1)
yerlesiktir. Mutasyon orani %0,11 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 5-15 tekrarlar
arasinda toplam 9 farkli alleli tanimlanmistir. Tekrar dizini [GATA] seklindedir. Bu
allellerin fragman uzunlugu 252-292 baz cifti arasindadir (Tablo 1.8) [Kashyap vd., 2004;
Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-13, 2010].

Tablo 1.8: D16S539 lokusuna ait bilgi icerigi

Kromozom yerlesimi 16g24.1
Baz Biiyiikliigii 252-292 bp
Tekrar Dizini [GATA]
Mutasyon Orani % 0,11

STR Lokusunun Primer dizisi

5-GATCCCAAGCTCTTCCTCTT-3'
5-ACGTTTGTGTGTGCATCTGT-3'

Tekrar Allelleri

5-8-9-10-11-12-13-14-15
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1.10.9. D2S1338 Lokusu

Tetrantikleotid tekrarli bir lokus olup, 2. kromozomun uzun kolu {izerinde (2q35)
yerlesiktir. Mutasyon orant %0,12 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 15-28 tekrarlar
arasinda toplam 14 farkli alleli tanimlanmistir. Tekrar dizini [TGCC][TTCC] seklindedir.
Bu allellerin fragman uzunlugu 307-358 baz ¢ifti arasindadir (Tablo 1.9) [Kashyap vd.,
2004; Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-14, 2010].

Tablo 1.9: D2S1338 lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 2035

Baz Biiyiikliigi 307-358 bp

Tekrar Dizini [TGCC][TTCC]

Mutasyon Orani % 0,12

STR Lokusunun Primer dizisi 5’-CAGTGGATTTGGAAACAGAAATG-3’
5-TCAGTAAGTTAAAGGATTGCAGG-3’

Tekrar Allelleri 15-16-17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-27-28

1.10.10. D19S433 Lokusu

Tetraniikleotid tekrarli bir lokus olup, 19. kromozomun uzun kolu iizerinde (19q12)
yerlesiktir. Mutasyon orani %0,11 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 9-17,2 tekrarlar
arasinda toplam 15 farkli alleli tanimlanmistir. Tekrar dizini [AAGG][AAAG][TAGG]
seklindedir. Bu allellerin fragman uzunlugu 101-135 baz ¢ifti arasindadir (Tablo 1.10)
[Kashyap vd., 2004; Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-15, 2010].

Tablo 1.10: D19S433 lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 19912

Baz Biiyiikliigii 101-135 bp

Tekrar Dizini [AAGG][AAAG][TAGG]

Mutasyon Orani % 0,11

STR Lokusunun Primer dizisi 5’-CCTGGGCAACAGAATAAGAT-3'
5>-TAGGTTTTTAAGGAACAGGTGG-3'

Tekrar Allelleri 9-10-11-12-12,2-13-13,2-14-14,2-15-15,2-16-16,2-17-17,2
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1.10.11. vWA Lokusu

Tetrantikleotid tekrarli bir lokus olup, 12. kromozomun kisa kolu {izerinde (12p13.31)
von willebrand factor geni 40. intronda yerlesiktir. Mutasyon orami %0,17 olarak
bulunmustur. Simdiye kadar 11-24 tekrarlar arasinda toplam 14 farkl: alleli tanimlanmustir.
Tekrar dizini [TCTA] [TCTG] seklindedir. Bu allellerin fragman uzunlugu 154-206 baz
cifti arasindadir (Tablo 1.11) [Kashyap vd., 2004; Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006;

URL-16, 2010].

Tablo 1.11: vWA lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 12p13.31

Baz Biyiikliigii 154-206 bp
Tekrar Dizini [TCTA] [TCTG]
Mutasyon Orani % 0,17

STR Lokusunun Primer dizisi

5-CCCTAGTGGATAAGAATAATC-3'
5-GGACAGATGATAAATACATAGGATGGATGG-3'

Tekrar Allelleri

11-12-13-14-15-16-17-18-19-20-21-22-23-24

1.10.12. TPOX Lokusu

Tetraniikleotid tekrarlt bir lokus olup, 2. kromozomun kisa kolu iizerinde (2p25.3) 10.

intron insan tiroid peroksidaz geninde yerlesiktir. Mutasyon orani %0,01 olarak
bulunmustur. Simdiye kadar 6-13 tekrarlar arasinda toplam 8 farklr alleli tanimlanmustir.
Tekrar dizini [AATG] seklindedir. Bu allellerin fragman uzunlugu 222-249 baz cifti
arasindadir (Tablo 1.12) [Kashyap vd., 2004; Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-
17, 2010].

Tablo 1.12: TPOX lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 2p25.3

Baz Biiyiikliigii 222-249 bp
Tekrar Dizini [AATG]
Mutasyon Orani % 0,01

5-ACTGGCACAGAACAGGCACTTAGG-3'
5'-GGAGGAACTGGGAACCACACAGGT-3'

STR Lokusunun Primer dizisi

Tekrar Allelleri 6-7-8-9-10-11-12-13
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1.10.13. D18S51 Lokusu

Tetrantikleotid tekrarli bir lokus olup, 18. kromozomun uzun kolu tizerinde (18q21.33)

yerlesiktir. Mutasyon orani %0,22 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 7-27 tekrarlar

arasinda toplam 23 farkli alleli tanimlanmigtir. Tekrar dizini [AGAA] seklindedir. Bu

allellerin fragman uzunlugu 262-345 baz gifti arasindadir (Tablo 1.13) [Kashyap vd., 2004;
Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-18, 2010].

Tablo 1.13: D18S51 lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 18qg21.33
Baz Biiytikligi 262-345 bp
Tekrar Dizini [AGAA]
Mutasyon Orant % 0,22

STR Lokusunun Primer dizisi

5'-CAAACCCGACTACCAGCAAC-3
5-GAGCCATGTTCATGCCACTG-3'

Tekrar Allelleri

7-9-10,2-10-11-12-13-13,2-14-14,2-15-16-17-18-19-20-
21-22-23-24-25-26-27

1.10.14. D5S818 Lokusu

Tetraniikleotid tekrarli bir lokus olup, 5. kromozomun uzun kolu iizerinde (5q23.2)

yerlesiktir. Mutasyon orani % 0,11 olarak bulunmustur. Simdiye kadar 7-16 tekrarlar

arasinda toplam 10 farkli alleli tamimlanmistir. Tekrar dizini [AGAT] seklindedir. Bu

allellerin fragman uzunlugu 134-172 baz cifti arasindadir (Tablo 1.14) [Kashyap vd.,
2004;Tamaki vd., 2005; Butler, 2001, 2006; URL-19, 2010].

Tablo 1.14: D5S818 lokusuna ait bilgi igerigi

Kromozom yerlesimi 5023.2

Baz Biiyiiklugii 134-172 bp
Tekrar Dizini [AGAT]
Mutasyon Orani % 0,11

STR Lokusunun Primer dizisi

5-GGGTGATTTTCCTCTTTGGT-3'
5-TGATTCCAATCATAGCCACA-3'

Tekrar Allelleri

7-8-9-10-11-12-13-14-15-16

XXXVII




1.10.15. FGA Lokusu
Tetrantikleotid tekrarli bir lokus olup, 5. kromozomun uzun kolu iizerinde (4q31.3)
insan a-fibrinojen geninin 3. intron bdlgesinde yerlesiktir. Mutasyon orant % 0,28 olarak

bulunmustur. Simdiye kadar 17-51,2 tekrarlar arasinda toplam 28 farkli alleli

tamimlanmustir. Tekrar dizini [TTTC] [CTTT] [TTCC] seklindedir. Bu allellerin fragman
uzunlugu 304-341 baz ¢ifti arasindadir (Tablo 1.15) [Kashyap vd., 2004; Tamaki vd.,
2005; Butler, 2001, 2006; URL-20, 2010].

Tablo 1.15: FGA lokusuna ait bilgi icerigi

Kromozom yerlesimi 4931.3

Baz Biiyiikliigi 304-341 bp

Tekrar Dizini [TTTC] [CTTT] [TTCC]
Mutasyon Orant % 0,28

STR Lokusunun Primer dizisi 5'-GCCCCATAGGTTTTGAACTCA-3'
5-TGATTTGTCTGTAATTGCCAGC-3'

Tekrar Allelleri 17-18-19-20-21-22-23-24-25-26-26,2-27-28-29-30-30,2-31,2-
32,2-33,2-42,2-43,2-44,2-45,2-46,2-47,2-48,2-50,2-51,2

1.11. Cahsmamizin Kapsami ve Amaci

Calismada, Elazig yerli halk populasyonuna ait saglikli ve birbiriyle akraba olmayan
200 birey bilgilendirilip rizalari dahilinde; swap (agiz iginden siiriintii), tiikiirik ve kan
ornekleri alindi ve DNA ornekleri AmpFISTR Identifiler PCR Amplification Kit ve
AmpFISTR SEfiler PCR Amplification Kit kullanilarak ¢ogaltildi. PCR iiriinleri ABI
PRISM 310 Genetic Analyzer (AB) cihazinda yiiritiiliip, Kapiller Elektroforez’de analiz
edilerek pik degerleri ¢ikartildi, bu degerler toplam 15 lokus (D8S1179, D21S11, D7S820,
CSF1PO, D3S1358, THO1, D13S317, D16S539, D2S1338, D19S433, VWA, TPOX,
D18S51, D5S818, FGA) baz alinarak gen sikliklart saptandi. Gozlenen her genotipin
sayistyla dagilimlari, Arlequin Version 3.11, ve PowerStats V1.2 Software’de hesaplandi
[Schneider vd., 2000; URL-21, 2010].

Tim genotip verilerin allel frekanslari, heterozigotluk (h) ve homozigotluk (H)
oranlari, diglama giicii (PE), ayirim giicii (PD), uyusma olasiligr (PM), polimorfik bilgi
igerigi (PIC), tipik babalik indeksi (TPI), P degeri, gozlenen (Ho) ve beklenen (He)
degerleri, Hardy-Weinberg (HW) dengesine uyumlu olup olmadigina bakild1 ve daha once
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Tiirkiye'de calisilmis populasyonlara ait verilerle karsilastirilip, sonuglar degerlendirilerek,
benzerlik ve farkliliklar istatistik olarak tablolar halinde verildi.

HW dengesi gosteren bir populasyonda alleller rastgele kalitima ugramaktadir.
Arastirmada kullanilan kisa tekrar dizilerine sahip 15 STR lokusuna ait allel sikliklarinin
Hardy-Weinberg (HW) esitligine uygunlugu, gozlenen (Ho) genotip sikliklari ile ayni
genotiplerin beklenen (He) sayisal degerleri dikkate alinarak, P degeri (P>0,05) kontrol
edilip, HW dengesiyle uyumlu olup olmadigina bakildi [Filoglu, 1999; Tereba, 2010].

Calismalarinda STR (Short Tandem Repeat) lokuslarini kullanan bir¢ok arastirmaci,
heterozigotluk orani diisiik lokuslarda dislama giicliniin daha diisiik degerde bulduklarini,
heterozigotluk derecesinin daha yiiksek olarak bulduklari lokuslarda ise daha yliksek
degerde bir diglama giicii bulduklarini bildirmislerdir [Filoglu, 1999; Tereba, 2010].

Uyusma (karsilagma) olasili1 ise bireylerin birbirine olan yakinliginin bir gdstergesi
olmaktadir. Bireylerin akrabalik derecesi ne kadar yiliksek olursa ayni alleli tagima olasilig1
o kadar yiiksek olacaktir. Bu degerin diisiik bulunmasi, allellerin ilgili populasyonda bir
araya gelmesinin diisiik siklikla olacagini ifade etmektedir [Filoglu, 1999; Tereba, 2010].

Tipik babalik indeksi degeri (Typical Paternity Index, TPI) ne kadar yiiksekse ilgili
allelin babadan yavruya ge¢me sansida o oranda yiiksek olacaktir. Heterozigotluk orani,
dislama giicili, ayrimlama giicii ve babalik indeksi degerleri yiiksek ve karsilagsma olasiligi
diisiik olan sistemler ebeveyn tayini ya da babalik belirlenmesinde tercih edilen
yontemlerdir. PIC degerlerinin, ayirim giiciiniin, dislama giiclinlin ve heterzigotluk oranin
bir lokusta yliksek ¢ikmasi adli genetik agisindan da o lokusun Ustlinliigiinii géstermektedir
[Filoglu, 1999; Tereba, 2010].

STR birey tanimlamasinda ve akrabalik iligkilerin saptanmasinda kullanilabilmesi i¢in
ilgili populasyonun allel dagilimlarinin belirlenmesi ve bundan yararlanarak s6z konusu
lokuslarin istatistiki parametrelerinin hesaplanmasi gerekmektedir. Ciinkii sozii edilen
testleri degerlendirirken kullanilan matematiksel baglantilarda, ilgili populasyonlarin gen
sikliklar1 yer almaktadir. STR lokuslarina giderek yenilerin eklendigi (6r: PentaE ve
PentaD) ve giderek arttig1 giiniimiizde daha cok lokusla elde edilen verilerin yerel
populasyonlarla yapilmis veya yapilacak calismalarla karsilastirilmasina olanak
saglayacaktir. Ayrica populasyonlarin DNA verisi olusturuldugu zaman DNA profilinin
degisim derecesinin saptanmasinda ve populasyonlarin orijini ve yapist hakkinda da bize

fikir verecegi de sdylenebilir.
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2. MATERYAL VE METOD
2.1. Populasyon

Bu ¢alismada materyal olarak, Elaz1g yerli halk populasyonuna ait saglikli ve birbiriyle
akraba olmayan 200 birey bilgilendirilip, rizalar1 dahilinde swap (agiz igerisinden siiriintii)
ve kan 6rnekleri alinarak, Firat Universitesi Hastanesi Adli Tip Anabilim Dali Bagskanlig
biinyesindeki DNA laboratuvarinda galisildi. DNA {irtinleri AmpFISTR identifiler PCR
Amplification Kit ve AmpFISTR SEfiler PCR amplification kit kullanilarak 15 STR
lokuslar1 cogaltildi. Tiim genotip verilerin allel frekanslari, heterozigotluk (h),
homozigotluk (H) oranlari, dislama giicii (PE), ayirim giicii (PD), uyusma olasiligi (PM),
polimorfik bilgi igerigi (PIC), tipik babalik indeksi (TPI), P degeri, gézlenen (Ho) ve
beklenen (He) degerleri, Hardy-Weinberg (HW) dengesine uyumlu olup olmadigina
bakildi ve daha once Tiirkiye'de ve diinyada c¢alisilmis populasyon verileriyle
karsilastirilip, sonuglar degerlendirilerek, benzerlik ve farkliliklar istatistiksel olarak

tablolar halinde verildi.

2.2. Kullanilan Cihazlar

Genetik Analizator ABI PRISM 310 Pelkin Elmer
Thermal-Cycler MyGenie3200

Laminar Flow (Class II) MN 120 NUVE

Otoklav NUVE OT 012

Vortex HEIDOLPH

Blok Isitict EPPENDORF Thermomixer Comfort
Distile Su Cihazi NUVE NS 103

Sogutucu Buzdolab1 BOSCH Cooler

Manyetik Karistirict BOECO MSH-420

Hassas Terazi: KERN 440-33N

Santrifiij Sigma (1-14)

Otomatik Pipet Seti 0,5-10 pl ISOTHERM

10-100 pl ISOTHERM

100-1000 pl ISOTHERM
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2.3. DNA izolasyonu

Molekiiler genetik amaglarla kullanilacak olan DNA’nin elde edilmesi i¢in kullanilacak
metodun miimkiin oldugunca yiiksek molekiillii ve proteinlerden arindirilmig bir izolasyon
saglamasi gerekmektedir. Bu anlamda iki nokta iizerinde durularak, Swap ve kan ornekleri,
Invisorb Spin Forensic Kit (Invitek GmbH, Germany) kullanilip DNA ekstraksiyonlar
yapildi.

% Hiicreden DNA’sin inaktive edilmesi ve bu esnada mekanik etkilerden miimkiin
oldugunca kag¢inilmast gerekir. Yiiksek derecede mekanik etki spesifik olmayan DNA
fragmentlerinin olugmasina yol agmaktadir [Un vd., 2000].

% Elde edilen DNA’nin enzimlerle kolayca reaksiyona girebilmesi i¢in proteinlerden
tamamen arindirilmas1 gerekmektedir [Un vd., 2000]. ilk olarak hiicrelerin lize edilip,
Proteinase-K araciligiyla DNA’nin serbest hale getirilmesi gibi asagidaki basamaklar

takip edilerek uygulanmustir.

2.3.1. Kandan DNA izolasyon Protokolii

1. ETDA’L tiipler igerisine alinan kan 6rneklerinden 200 ul alinarak, 1,5 ml Receiver
(toplama tiipii) tiiplere aktarilir. Uzerine 200 ul Lysis Buffer HL eklenerek 3 dakika
56°C‘de, hareketli termal bloklarda (seykir) inkiibasyona birakilir. Uzerine 20 pl
Proteinase K eklenerek, vortekste karigimi saglanarak 5 dakika 56°C’de seykir cihazinda
birakilir.

2. Ornekler iizerine 200 ul Binding Buffer HL eklenip vortekslenir ve 2.0 ml’lik RTA
Spin Filtreli tlipe aktarilarak 2 dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve toplama tiipii
degistirilir.

3. Filtre yeni RTA Receiver Tiipe birakilarak iizerine 500 pl Wash Buffer I eklenip, 1
dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve toplama tiipti degistirilir.

4. Filtre tekrar yeni bir RTA Receiver Tiip icerisine birakilip, lizerine 700 pul Wash
Buffer II eklenerek 1 dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve toplama tiipli degistirilir.

5. Filtre yine bir RTA Receiver Tiip i¢ine aktarilarak alkolden arindirilmasi i¢in 4
dakika 13.000%g devirde santrifiij edilir ve RTA spin Filtresi 1,5 ml’lik toplama tiipiine
birakilarak, filtre tizerine 100-200 pl Elution Buffer D (ekstraksiyon baslarken 56°C’ye
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birakilir) eklenip, 1 dakika oda sicakliginda inkiibasyona birakilarak, 1 dakika 8,000xg
devirde santrifiij edilir.

6. Filtre atilarak, toplama tiipindeki DNA 06rnegimiz +4 °C’de c¢alisilmak iizere
bekletilir.

2.3.2. Swap’dan DNA izolasyon Protokolii

1. Receiver tiipler igerisine alinan swap ornekleri lizerine 400 pl Lysis Buffer G ve 40
ul Proteinase K eklenerek vortekste karigimi saglanarak 30 dakika 52°C’de seykir
cihazinda birakilir. Ornekler 2 dakika 13.000xg devirde santrifiij edilerek {izerindeki
supernatant kisim alinarak yeni toplama tiiptine aktarilir.

2. Uzerine 200 pul Binding Buffer T eklenip vortekslenir. Ornek 2.0 ml’lik RTA Spin
Filtreli tiipe aktarilarak oda sicakliginda 1 dakika inkiibasyona birakilip sonra 2 dakika
13.000xg devirde santrifiij edilir ve toplama tiipii degistirilir.

3. Filtre yeni RTA Receiver Tiipe birakilarak tizerine 550 ul Wash Buffer eklenip, 1
dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve toplama tiipii degistirilir.

4. Filtre tekrar yeni bir RTA Receiver Tiip icerisine birakilip, lizerine 550 pul Wash
Buffer eklenerek 1 dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve toplama tiipti degistirilir.

5. Filtre yine bir RTA Receiver Tip i¢ine aktarilarak alkolden arindirilmasi igin 4
dakika 13.000%g devirde santrifiij edilir ve RTA spin Filtresi 1,5 ml’lik toplama tiipiine
birakilarak, filtre {izerine 100-200 pl Elution Buffer D (Ekstraksiyona baglarken 52°C’ye
birakilir) eklenip, 3 dakika oda sicakliginda inkiibasyona birakilarak, 1 dakika 8,000xg
devirde santrifiij edilir.

4. Filtre atilarak, toplama tiipiindeki DNA 6rnegimiz +4 °C’de PCR ¢aligilmak tizere
bekletilir.

2.4. Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR)

DNA iirlinleri AmpFISTR identifiler PCR Amplification Kit ve AmpFISTR SEfiler
PCR Amplification Kit (Applied Biosystems, Foster City, CA, USA) protokolii
kullanilarak amplifikasyonu saglandi. Orneklerin her biri igin toplam 26,5 ul volumde
asagidaki bilesenlerden belirtilen miktarlarda PCR agsamalar1 ayarlanarak, Thermal Cyclers

(PCR cihazi)’da ¢ogalmaya birakildi.
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PCR Bilesenleri

AmMpFISTR PCR Reaction Mix 10,5 ul
AmpFISTR Identifiler Primer Set 55ul
AmpliTaq Gold DNA Polymerase 0,5 ul
DNA Template 10 pl
PCR Dongiileri
Baslangi¢ denatiirasyon 95°C’de 3 dakika
Denatiirasyon 94°C’de 1 dakika
Primerlerin baglanmasi 59°C’de 1 dakika 28 dongii
Primerlerin Uzamasi 72°C’de 1 dakika
Sonlanma basamagi 60°C’de 10 dakika
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3. BULGULAR

3.1. DNA Ornekleri

Aragtirmamizda Elazig yerli halk populasyonuna ait saglikli ve birbiriyle akraba
olmayan 200 birey bilgilendirilip, rizalar1 dahilinde swap (agiz igerisinden siirlintli) ve kan
ornekleri alinarak, DNA iriinleri AmpFISTR identifiler PCR Amplification Kit ve
AmpFISTR SEfiler PCR amplification kit kullanilarak 15 STR lokuslari ¢ogaltildi.

4.2. Elektroforez ve Tiplendirme

PCR iiriinleri ABI PRISM 310 Genetic Analyzer cihazinda yiiritilerek, kapiller
elektroforezde analiz edilip pik degerleri ¢ikartildi. Bu degerler sequence ladders referans

aliarak karsilastirilip, allel frekanslar1 analiz edilmek iizere tablo haline getirildi (Tablo

3.1).

3.3. Verilerin Elde Edilmesi ve Degerlendirme

Tim veriler bir TextPad dosyasina kaydedilerek Arlequin Software 3.11 programinda
allel frekanslar1 hesaplandi ve her lokus kendi aralarinda karsilastirilip, farkliliklar
istatistiksel olarak degerlendirildi. Sonuglar; Hardy-Weinberg (HW) dengesine uyumu,
heterozigotluk (h) ve homozigotluk (H) oranlari, dislama giicii (PE), ayirim giicii (PD),
uyusma olasiligi (PM), polimorfik bilgi icerigi (PIC), tipik babalik indeksi (TPI) P,
gozlenen (Ho) ve beklenen (He) degerleri istatistiksel olarak degerlendirildi (Tablo 3.1).

3.4. incelenen Lokuslar

Kapiller elektroforezde DNA’nin goriiniir hale getirilebilmesi i¢in farkli renklerde
fliioresan boyal1 primerlerle DNA’nin algilayici sistem tarafindan taninmasi saglanir. DNA
tiriinleri AmpFISTR identifiler PCR Amplification Kit ve AmpFISTR SEfiler PCR
amplification kit kullanilarak 15 STR lokuslar1 ¢ogaltildi. Formamide igerisinde DNA
¢ozdiiriilerek, GeneLiz (GS500) Size Standard esliginde kapiller elektroforezde, bilinen bir
boyuttaki DNA tekrar bolgelerini istenen bir ¢oziintlirlilkte diisiik vizkosite saglayarak
formiile eden; Performance Optimized Polymer (POP-4)’le yiiriitiildii. Data collection’da

analiz edilerek pik degerleri ¢ikarildi, bu degerler sequence ladders referans alinarak
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karsilastirildi. Calismamiz 200 birey baz alinip, Arlequin V.3.11 ve PowerStats v.1.2°de
hesaplanarak, her lokus i¢in ayr1 ayr1 degerlendirme yapildi (Tablo 3.2-3.16).

Tim genotip verilerin allel frekanslari, heterozigotluk (h) ve homozigotluk (H)
oranlari, diglama giicli (PE), ayirim giicii (PD), uyusma olasiligi (PM), polimorfik bilgi
igerigi (PIC), tipik babalik indeksi (TPI) degerleri Tiirkiye’de yapilan ¢alismalarla
karsilastirildi ve anlamli derecede bir fark gézlenmedi. Diglama giicii 0,362-0,785 arasinda
belirlendi. Kombine dislama giicii ise 0.9999995 olarak hesaplandi. Ayrilmlama giicii
0,835-0,967 arasinda gozlendi. Kombine ayrimlama giicii ise 0,9999999999998 olarak
hesaplandi. 15 STR lokus i¢in karsilasma olasilig1 ise 1.364x107*" de 1 olarak hesaplanda.
Tiim lokuslar acisindan ayirim giicii oldukga yiiksek oldugu goriilmektedir. P degeri,
gozlenen (Ho), beklenen (He) degerleri ve Hardy-Weinberg (HW) dengesine uyumlu olup
olmadigina bakildi ve daha o6nce Tirkiye'de calisilmis populasyonlara ait verilerle
karsilastirilip, benzerlik ve farkliliklari her lokus i¢in ayri ayr1 degerlendirildi. Allel
sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact test P
degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edildi ve D2S1338 lokusu igin P degeri 0,03226
olarak gozlendi. P degeri P<0,05 oldugu igin, Bonferroni diizeltmesi (a=0,05/15=0,00333)
uygulanarak P degerinin (P>0,0033) HW esitligine uydugu gozlendi.

Bonferroni diizeltmesi; bagimli veya bagimsiz istatistiksel testlerde, ayni anda
¢oklu karsilastirma ¢alismalarinda kullanilan bir o degeri (0=0,05), yalanci pozitif veya
bizim ¢alismamiz igin olabilecek null (bos) allel diizeltmelerinde, bu a tipi hatayr 0,05’in
altina ¢gekmek i¢in kullanilir. 15 STR lokusu i¢in bu diizeltme o = 0,05/15 = 0,0033 olarak
hesaplandi. HW esitligine uygunlugu o =0,0033 degeriyle karsilastirilarak yapildi. Bu yeni

degerin kullanilmasi “Bonferroni diizeltmesi” olarak bilinmektedir.
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Table-3.1 : Dogu Anadolu bdlgesi Elaz1g il populasyonuna ait 15 STR lokus allel frekanslarimin istatistiksel parametrelerinin allelik cetvelde gosterimi

Alleller D8S1179 D21S11  D7S820 CSFIPO D3S1358  THO1  DI13S317 D16S539 D251338 DI195433 VWA TPOX  DI18S51 D5S818  FGA

6 - - - - - 0,255 - - - - - - - - -

7 - - 0,040 - - 0,195 - - - - - 0,010 - - -

8 0,015 - 0,200 - - 0,135 0,105 0,035 - - - 0,507 - - -

9 0,005 - 0,085 0,028 - 0,240 0,065 0,148 - - - 0,080 - 0,073 -
9,3 - - - - - 0,170 - - - - - - - - -
10 0,078 - 0,281 0,245 - - 0,085 0,093 - 0,020 - 0,098 0,005 0,098 -
11 0,075 - 0,223 0,339 - 0,005 0,305 0,312 - 0,013 - 0,262 0,015 0,357 -
12 0,105 - 0,148 0,323 - - 0,342 0,279 - 0,085 - 0,043 0,135 0,354 -

12,2 - - - - - - - - - 0,003 - - - - -
13 0,272 - 0,015 0,060 0,008 - 0,078 0,107 - 0,223 0,008 - 0,134 0,113 -
13,2 - - - - - - - - - 0,013 - - - - -
14 0,240 - 0,005 0,005 0,073 - 0,020 0,023 - 0,331 0,100 - 0,212 0,005 -
14,2 - - - - - - - - - 0,030 - - - - -
15 0,150 - 0,003 - 0,243 - - 0,003 - 0,112 0,100 - 0,152 - -
15,2 - - - - - - - - - 0,073 - - - - -
16 0,050 - - - 0,255 - - - 0,025 0,063 0,239 - 0,125 - -
16,2 - - - - - - - - - 0,013 - - - - -
17 0,010 - - - 0,258 - - - 0,173 0,018 0,277 - 0,090 - -
17,2 - - - - - - - - - 0,003 - - - - -

18 - - - - 0,153 - - - 0,068 - 0,175 - 0,053 - 0,003
19 - - - - 0,010 - - - 0,119 - 0,085 - 0,043 - 0,040
20 . . - - - . - - 0,157 - 0,013 - 0,025 - 0,085
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Tablo-3.1’in devami

Alleller D8S1179 D21S11  D7S820 CSFIPO D3S1358  THO1  D13S317 DI16S539 D2S51338 D19S433 VWA TPOX  DI18S51 D5S818  FGA
21 - - - - - - - - 0,055 - 0,003 - 0,003 - 0,184
22 - - - - - - - - 0,053 - - - - - 0,183
23 - - - - - - - - 0,193 - - - 0,005 - 0,214
24 - - - - - - - - 0,104 - - - 0,003 - 0,168
25 - 0,003 - - - - - - 0,040 - - - - - 0,080
26 - 0,003 - - - - - - 0,013 - - - - - 0,033
27 - 0,020 - - - - - - - - - - - - 0,010

28 - 0,196 - - - - - - - - - - - - -
29 - 0,193 - - - - - - - - - - - - -
30 - 0,186 - - - - - - - - - - - - -
30,2 - 0,023 - - - - - - - - - - - - -
31 - 0,040 - - - - - - - - - - - - -
31,2 - 0,150 - - - - - - - - - - - - -
32 - 0,018 - - - - - - - - - - - - -
32,2 - 0,100 - - - - - - - - - - - - -
33,2 - 0,058 - - - - - - - - - - - - -
34,2 - 0,010 - - - - - - - - - - - - -

Toplam  1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000
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Tablo-3.1’in devami

D8S1179 D21S11  D7S820 CSF1PO D3S1358  THO1 ~ D13S317 D16S539 D2S1338 D19S433 VWA TPOX  D18S51  D5S818 FGA
Hom 115% 18,0 % 19,5% 28,5% 135% 215% 235% 14,0 % 175% 20,5% 105%  345% 12,0 % 27,0% 13,5%
Het 88,5 % 82,0 % 80,5 % 715% 86,5 % 78,5 % 76,5 % 86,0 % 825% 79,5 % 89,5 % 65,5 % 88,0 % 73,0 % 86,5 %
Ho 0,88500  0,82500 0,80500  0,71500  0,86500  0,78000  0,76500  0,86000  0,82500  0,79500  0,89500  0,65500  0,88000  0,7300  0,86500
He 082219 085198 0,80185 0,71778  0,78193  0,79410 0,76269  0,78229 087363  0,80971  0,80935 0,65784 086791 0,72053  0,84366
P 0,99609  0,17009 056891 047312  1,00000 035777 057283  0,99902 0,03226  0,31574  1,00000 053372  0,73118 0,72141  0,80938
MP 0,073 0,044 0,075 0,133 0,097 0,078 0,096 0,091 0,033 0,058 0,078 0,165 0,037 0,136 0,052
PD 0,927 0,956 0,925 0,867 0,903 0,922 0,904 0,909 0,967 0,942 0,922 0,835 0,963 0,864 0,948
PIC 0,80 0,83 0,77 0,66 0,74 0,76 0,73 0,75 0,86 0,79 0,78 0,61 0,85 0,67 0,82
PE 0,765 0,637 0,608 0,452 0,725 0,572 0,536 0,715 0,646 0,590 0,785 0,362 0,755 0,476 0,725
TPI 4,35 2,78 2,56 1,75 3,70 2,33 2,13 3,57 2,86 2,44 4,76 1,45 417 1,85 3,70

Hom : Homozigotluk Yiizdesi, Het : Heterozigotluk Yiizdesi, Ho : Gozlenen Heterozigotluk, He : Beklenen Heterozigotluk, P : Hardy-Weinberg Dengesi
icin Markov zinciri ve Fisher’in Exact test P-value degeri, MP : Uyusma Olasihig1, PD : Aymrim Giicii, PIC : Polimorfik Bilgi Igerigi, PE : Dislama Giicii,

TPI : Tipik Babalik indeksi.
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3.4.1. D8S1179 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 23 homozigot allel ¢iftine, 177 heterozigot allel ¢iftlerine

rastlandi. D8S1179 lokusu, lokuslar icerisinde en yiiksek heterozigot oranina (%388,5)

sahip olup, 400 allel baz alindiginda en fazla gozlenen allel 13 (109 kez), en az gozlenen
alleli 9 (2 kez) olarak belirlendi. En fazla gozlenen fenotip 13-14 allel ¢ifti (%24,0) olarak

gozlendi. Gozlenmeyen allelleri ise 18 ve 19°dur (Tablo 3.2).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gére uyumlulugu, Fisher’in Exact

test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,88500 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,82219 ve P degeri 0,99609 olarak

go6zlendi. P degerinin HW esitligine uymlu oldugu gozlendi.
Polimorfik bilgi icerigi (PIC) degeri 0,80, tipik babalik indeks (TPI) degeri 4,35 ve

dislama giicli (PE) degeri 0,765 olarak gozlendi. Ayrimlama giicii (PD) degeri 0,927 ve

uyusma olasilig1 (PM) degeri 0,073 olarak belirlendi.

Tablo 3.2: D8S1179 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: D8SI1179
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,073 Power of Exclusion: ‘ 0,765
Homos| 23 (11,3% Power of Discrimination: 0,927 Typical Paternity Index: 435
Hets | 177 [88.5% Pc: | || 0.80 ]
Frequency Allele g 9 10 o1 B ¥ o6 17 B 19 B W U
7 |
15%| 6 §
05%] 2 9
8% 31| 10
5% 30 | 11
105% 42 | 12 ! $ 12 2
173%| 109 | 13 2 L1617 1
40% 9% | 14 3 9 | 12 5 |35 10
150% 60 | 15 1 Ly 971210 2
50% 20 | 16 T |1 1 1 206 1
10%| 4 17 1 1 !
18
19
100.0%] 400 All | ]




3.4.2. D21S11 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 36 homozigot allel ¢iftine, 164 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. D21S11 lokusu heterozigot orani (%82,0), homozigot orani (%18,0) olarak
gbzlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gozlenen allel 28 (79 kez) ve 29 (77 kez), en az
gbzlenen alleli 25 ve 26 (1 kez) olarak belirlendi. En fazla gézlenen fenotip 29-30 allel ¢ifti
(%18,8) olarak gozlendi. Gozlenmeyen allelleri ise 24-33-34-35-35,2-36-37 ve 38’dir
(Tablo 3.3).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,82500 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,85198 ve P degeri 0,17009 olarak
gozlendi. P degerinin HW esitligine uymlu oldugu gozlendi.

Polimorfik bilgi igerigi (PIC) degeri 0,83, tipik babalik indeks (TPI) degeri 2,78 ve
dislama giicli (PE) degeri 0,637 olarak gozlendi. Ayrimlama giicii (PD) degeri 0,956 ve
uyusma olasiligi (PM) degeri 0,044 olarak belirlendi.

Tablo 3.3: D21S11 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: | | | usi | |
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,044 Power of Exclusion: ‘ 0,637
Homos| 36 |(18,0% Power of Discrimination: 0,956 Typical Paternity Index: 278
Hets | 164 [32,0% PIC: | | 083
Frequency Allelel 7 ] 9 w 1 B M4 5 o8 17 8 ¥ » 206 27 1/ ¥ 30 30! 31 312 3 N2
7 |
3
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10
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15
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20%| 8 n
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3.4.3. D75820 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 39 homozigot allel ¢iftine, 161 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. D7S820 lokusu heterozigot orani (%80,5), homozigot orani (%19,5) olarak
gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gozlenen allel 10 (113 kez), en az gozlenen
alleli 14 (2 kez) ve 15 (1 kez) olarak belirlendi. En fazla gézlenen fenotip 8-10 allel ¢ifti
(%28,3) olarak gozlendi. Gozlenmeyen allelleri ise 6’dir (Tablo 3.4).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gére uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,80500 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,80185 ve P degeri 0,56891 olarak
gozlendi. P degerinin HW esitligine uyumlu oldugu gozlendi.

Polimorfik bilgi igerigi (PIC) degeri 0,77, tipik babalik indeks (TPI) degeri 2,56 ve
dislama giicli (PE) degeri 0,608 olarak gozlendi. Ayrimlama giicii (PD) degeri 0,925 ve
uyusma olasilig1 (PM) degeri 0,075 olarak belirlendi.

Tablo 3.4: D7S820 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: D78820

Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,075 Power of Exclusion: | 0,608
Homos | 30 [10.5% Power of Discrimination: 0925 Typical Paternity Index: 156
Hets | 1l [80.5% pC: | || 077 ] ]
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3.4.4. CSF1PO Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 57 homozigot allel ¢iftine, 143 heterozigot allel ¢iftlerine

rastlandi. CSF1PO lokusu heterozigot orani (%71,5), homozigot orani (%28,5) olarak

gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gozlenen allel 11 (136 kez), en az gozlenen

alleli 14 (2 kez) olarak belirlendi. En fazla gzlenen fenotip 11-12 allel ¢ifti (%32,3) olarak

gozlendi. Gozlenmeyen allelleri ise 6-7 ve 15°dir (Tablo 3.5).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gére uyumlulugu, Fisher’in Exact

test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,71500 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,71778 ve P degeri 0,47312 olarak

gozlendi. P degerinin HW esitligine uyumlu oldugu gozlendi.
Polimorfik bilgi icerigi (PIC) degeri 0,66, tipik babalik indeks (TPI) degeri 1,75 ve

dislama giicti (PE) degeri 0,452 olarak gozlendi. Ayrimlama giicii (PD) degeri 0,867 ve

uyusma olasilig1 (PM) degeri 0,133 olarak belirlendi.

Tablo 3.5: CSF1PO lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

47

Locus: CSFIPO
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,133 PowerofE:clusian:| 0452
Homos| 357 |28,5% Power of Discrimination: 0,867 Tvpical Paternity Index: 175
Hets | 143 [113% Ic: | || 0,66 ]
Frequency Allele § 9 1w I 12 13 ¥4 15 16 17 18 19 2 26 21 28
7 |
8
28% | 1 9
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M0% | 136 | U 113 DB
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3.4.5. D351358 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 27 homozigot allel ¢iftine, 173 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. D3S1358 lokusu heterozigot orani (%86,5), homozigot oranm1 (%13,5) olarak
gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gézlenen allel 17 (103 kez) ve allel 16 (102
kez), en az gozlenen alleli 13 (3 kez) ve 14 (4 kez) olarak belirlendi. En fazla gézlenen
fenotip 15-16 allel ¢ifti (%25,5) ve 16-17 allel ¢ifti (%25,8) olarak gozlendi. Gozlenmeyen
allelleri ise 12’dir (Tablo 3.6).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,86500 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,78193 ve P degeri 1,00000 olarak
gozlendi. P deger en yiiksek derecede HW esitligine uyumlu oldugu gézlendi.

Polimorfik bilgi igerigi (PIC) degeri 0,74, tipik babalik indeks (TPI) degeri 3,70 ve
dislama giicti (PE) degeri 0,725 olarak gozlendi. Ayrimlama giicli (PD) degeri 0,903 ve
uyusma olasiligi (PM) degeri 0,097 olarak belirlendi.

Tablo 3.6: D3S1358 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: D3S1358
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,007 Power of Exclusion: | 0,725
Homos| 27 |13.5% Power of Discrimination: 0,903 Typical Paternity Index: 370
Hets | 173 |86.5% P[(':| | | 0,74 | ‘ |
Frequency Allele] 7 8 9 0 11 12 13 4 15 16 17 18 19 25 0 1
? |
8
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3.4.6. THO1 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 43 homozigot allel ¢iftine, 157 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. THOI1 lokusu heterozigot orani (%78,5), homozigot orami (%21,5) olarak
gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gbzlenen allel 6 (102 kez), allel 9 (96 kez), en
az gozlenen alleli 11 (2 kez) olarak belirlendi. En fazla gozlenen fenotip 6-9 allel ¢ifti (%
24,0) ve 7-9 allel ¢ifti (% 24,0) olarak gozlendi. Gozlenmeyen allelleri ise 4-5-10-13,3 diir
(Tablo 3.7).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,78000 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,79410 ve P degeri 0,35777 olarak
gozlendi. P degerinin HW esitligine uyumlu oldugu gozlendi.

Polimorfik bilgi igerigi (PIC) degeri 0,76, tipik babalik indeks (TPI) degeri 2,33 ve
dislama giicti (PE) degeri 0,572 olarak gozlendi. Ayrimlama giicii (PD) degeri 0,922 ve
uyusma olasiligi (PM) degeri 0,078 olarak belirlendi.

Tablo 3.7: THO1 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: THOI
Forensic Statistics Paternity Statistics

Total | 200 Matching Probability: 0,078 Power of Exclusion: | 0,572
Homos| 43 |215% Power of Discrimination: 0,922 Tvpical Paternity Index: 133
Hefs | 157 [78.3% pC: | || 0,76 1]
Frequency Allele| 6 7 g 9 93 10 1 12 122 13 132 ¥ 142 15 152 16 162
255% 12 ] 6 |15 |
19.5%) 78 l 21 9
135%) M4 § 13 7 3
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3.4.7. D13S317 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 47 homozigot allel ¢iftine, 153 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. D13S317 lokusu heterozigot orani (%76,5), homozigot oram1 (%?23,5) olarak
gbzlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gozlenen allel 12 (137 kez), allel 11 (122 kez),
en az gozlenen alleli 14 (8 kez) olarak belirlendi. En fazla gézlenen fenotip 11-12 allel ¢ifti
(% 34,3) olarak gozlendi. Gézlenmeyen allelleri ise 15°dir (Tablo 3.8).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gére uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,76500 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,76269 ve P degeri 0,57283 olarak
gozlendi. P degerinin HW esitligine uyumlu oldugu gozlendi.

Polimorfik bilgi igerigi (PIC) degeri 0,73, tipik babalik indeks (TPI) degeri 2,13 ve
dislama giicti (PE) degeri 0,536 olarak gozlendi. Ayrimlama giicii (PD) degeri 0,904 ve
uyusma olasilig1 (PM) degeri 0,096 olarak belirlendi.

Tablo 3.8: D13S317 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: D13S317
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,096 Power of Exclusion: ‘ 0,536
Homos| 47 |23.3% Power of Discrimination: 0,904 Typical Paternity Index: 113
Hets | 153 |76.5% pc: | || 0,73 | ]
Frequency Allele] 6 7 8 9 93 10 1 12 122 13 132 14 142 15 152 16
; |
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3.4.8. D16S539 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 28 homozigot allel ¢iftine, 172 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. D16S539 lokusu heterozigot orani (%86,0), homozigot oranm1 (%14,0) olarak
gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gézlenen allel 11 (125 kez), allel 12 (112 kez),
en az gozlenen alleli 15 (1 kez) olarak belirlendi. En fazla gozlenen fenotip 11-12 allel ¢ifti
(% 28,0) ve 9-11 allel ¢ifti (%31,3) olarak gozlendi. Gézlenmeyen allelleri ise 5’dir (Tablo
3.9).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,86000 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,78229 ve P degeri 0,99902 olarak
gozlendi. P degerinin HW esitligine uyumlu oldugu gozlendi.

Polimorfik bilgi igerigi (PIC) degeri 0,75, tipik babalik indeks (TPI) degeri 3,57 ve
dislama giicti (PE) degeri 0,715 olarak gozlendi. Ayrimlama giicli (PD) degeri 0,909 ve
uyusma olasiligi (PM) degeri 0,091 olarak belirlendi.

Tablo 3.9: D16S539 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: D16S539
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,001 Power of Exclusion: | 0,715
Homos | 28 |14.0% Power of Discrimination: 0,909 Typical Paternity Index: 357
Hets | 172 [86.0% PIC: | | | 0,75 | | |
Frequency Allele] 6 7 8 9 93 10 11 12 122 13 132 14 142 15 152 16
; |
7
35% | 14 8
14.8% | 39 9 4 4
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313% [ 125 1 2 23 15
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122
10.8% | 43 13 2 3 4 18 12 2
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03% | 1 15 1
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3.4.9. D2S1338 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 35 homozigot allel ¢iftine, 165 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. D2S1338 lokusu heterozigot orani (%82,5), homozigot oram1 (%17,5) olarak
gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gézlenen allel 23 (77 kez), allel 17 (69 kez), en
az gozlenen alleli 26 (5 kez) olarak belirlendi. En fazla gbzlenen fenotip 17-23 allel ¢ifti
(9%19,3), 19-23 allel ¢ifti (19,3) ve 23-24 allel ¢ifti (%10,5) olarak gézlendi. G6zlenmeyen
allelleri ise 15-27 ve 28°dir (Tablo 3.10).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,82500 olarak bulunurken, beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,77363 olarak en
yiiksek bu lokusta gozlendi. P degeri 0,03226 olarak gozlendi. P degeri P<0.05 oldugu
icin, Bonferroni diizeltmesi (0,05/15=0,00333) uygulanarak P degerinin HW esitligine
uydugu gozlendi.

Polimorfik bilgi igerigi (PIC) degeri 0,86 olarak en yiiksek bu lokusta gozlendi. Tipik
babalik indeks (TPI) degeri 2,86 ve dislama giicii (PE) degeri 0,646 olarak gozlendi.
Ayrimlama giici (PD) degeri 0,967 ve uyusma olasiligt (PM) degeri 0,033 olarak
bulunurken, D2S1338 lokusu en yiiksek ayrimlama giiciine ve en diisiik uyusma olasilik

degerlerine sahip oldugu da gozlendi.

Tablo 3.10: D2S1338 lokusu igin PowerStats v1.2 programinda hesaplanmus allel verileri

Locus: | 1

Forensic Statistics

Total | 200

86
93 10 11 12 12,2 13 132 14 142 15 152 16 16.2 17 17.2 18 19 20 21 22 23 24

S
<

98 1 1S P PO
L
o

100,0%| 400[ All

52



3.4.10. D19S433 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 41 homozigot allel ¢iftine, 159 heterozigot allel ¢iftlerine

rastlandi. D19S433 lokusu heterozigot orani (%79,5), homozigot oranmi (%20,5) olarak
gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gozlenen allel 14 (133 kez), allel 13 (90 kez),

en az gozlenen alleli 12,2 ve 17.2 (1 kez) olarak belirlendi. En fazla gozlenen fenotip 13-14
allel ¢ifti (%33,3), olarak gozlendi. Gézlenmeyen allelleri ise 9’dur (Tablo 3.11).
Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine goére uyumlulugu, Fisher’in Exact

test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,79500 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,80971 ve P degeri 0,31574 olarak

gozlendi. P degerinin HW esitligine uyumlu oldugu gozlendi.
Polimorfik bilgi icerigi (PIC) degeri 0,79, tipik babalik indeks (TPI) degeri 2,44 ve

dislama giicti (PE) degeri 0,590 olarak gozlendi. Ayrimlama giicli (PD) degeri 0,942 ve

uyusma olasiligr (PM) degeri 0,079 olarak belirlendi.

Tablo 3.11: D19S433 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmus allel verileri

Locus: D195433
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,058 Power of Exclusion: | 0,590
Homos| 41 |20.5% Power of Discrimination: 0,942 Typical Paternity Index: 244
Hets | 150 [79.5% PIC: | [ ] 0,79 ]
Frequency Allele 7 8 9 93 10 11 12 122 13 132 14 142 15 152 16 162
; |
7
8
9
93
2,0% 8 10
1.3% 5 11
8.5% | 34 12 1 2
0.3% 1 12,2
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1.3% 5 132 1
333% | 133 14 4 4 9 1 30 1 23
30% | 12 142 2 5 1
113% | 45 15 1 1 4 8 3 10 2 3
73% | 29 15,2 2 8 8 7 1
6.3% | 25 16 2 7 10 1 2 1 1
1.3% 5 16.2 2 3
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0.3% 1 17.2 1
18
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3.4.11. vWA Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 21 homozigot allel ¢iftine, 179 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. VWA lokusu heterozigot orani (%89,5) olarak en yiiksek lokus ve homozigot
orani (%10,5) olarak en diisiik lokus olarak hesaplandi. 400 allel baz alindiginda en fazla
gozlenen allel 17 (111 kez), allel 16 (96 kez), en az gozlenen alleli 13 (3 kez) ve 20 (5 kez)
olarak belirlendi. En fazla gozlenen fenotip 16-17 allel ¢ifti (%27.8), ve 17-18 allel cifti
(%17,5) olarak gozlendi. Gozlenmeyen allelleri ise 11-12-22-23-24"diir (Tablo 3.12).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,89500 ile en yiiksek olarak hesaplandi ve beklenen heterozigotluk (He) degeri
0,80935 ve P degeri 1,00000 olarak gozlendi. P degeri en yiiksek derecede HW esitligine
uyumlu oldugu goézlendi.

Polimorfik bilgi igerigi (PIC) degeri 0,78, tipik babalik indeks (TPI) degeri 4,76 en
yiiksek bu lokusta ve dislama giicii (PE) degerleri 0,785 olarak en yiiksek yine bu lokusta
hesaplanirken, ayrimlama giicti (PD) degeri 0,922 ve uyusma olasiligi (PM) degeri 0,078

olarak belirlendi.

Tablo 3.12: VWA lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmus allel verileri

Locus: vWA
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,078 Power of Exclusion: | 0,785
Homos| 21 |105% Power of Discrimination: 0,922 Typical Paternity Index: 4,76
Hets | 179 [89,3% PIC: [ [ ] 0,78 | ]
Frequency Allele| 7 b 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 2 23
7 |
8
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17.5%| 70 18 5 7 15 27 3
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3.4.12. TPOX Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 69 homozigot allel ¢iftine, 131 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. TPOX lokusu heterozigot oran1 (%65,5) ile lokuslar arasinda en diisiikk deger
olarak go6zlendi, homozigot oranmi1 (%34,5) ile lokuslar arasinda en yiiksek deger olarak
gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gbzlenen allel 8 (203 kez), allel 11 (105 kez),
en az gozlenen alleli 7 (4 kez) olarak belirlendi. En fazla gozlenen fenotip 8-8 allel ¢ifti
(%50,8 ve 50 kez), ve 8-11 allel ¢ifti (%26,3 ve 53 kez) olarak gozlendi. Gozlenmeyen
allelleri ise 6 ve 13’diir (Tablo 3.13).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gozlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,65500 ile en diisiikk bu lokusta ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,65784 ile
yine bu lokusta hesaplanirken, P degeri 0,53372 olarak gozlendi. P degerinin HW esitligine
uyumlu oldugu goézlendi.

Polimorfik bilgi icerigi (PIC) degeri 0,61, tipik babalik indeks (TPI) degeri 1,45 ve
diglama giicii (PE) degeri 0,362 olarak gbzlendi. Ayrimlama giicii (PD) degeri 0,835 gibi
tim bu degerler bu lokusta en diisiik deger olarak hesaplanirken, uyusma olasiligi (PM)

degeri 0,165 ile en yiiksek bu lokusta belirlendi.

Tablo 3.13: TPOX lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: TPOX
Forensic Statistics Paternity Statistics

Total | 200 Matching Probability: 0,165 Power of Exclusion: | 0,362
Homos| 69 |34.5% Power of Discrimination: 0,835 Typical Paternity Index: 1.45
Hets | 131 [65.3% PIC: | | ] 0,61 1]
Frequency Allele] 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 0 2 22
10%] 4 7 |
50.8%| 203 8 1 50
80%| 32 9 1 19 3
98%| 39 10 20 1 1
26.3%| 105 11 2 53 5 12 15
43%| 17 12 10 4 3

13

14

15

16

17

18

19

20

2 |

o] sof ar | [ | [ [ [ [ | [ T [ T [ [ [ |
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3.4.13. D18S51 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 24 homozigot allel c¢iftine, 176 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. D18S51 lokusu heterozigot orani (%88,0) ile lokuslar arasinda en diisiik deger
olarak gozlendi, homozigot orani (%12,0) ile lokuslar arasinda en yiiksek deger olarak
gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gozlenen allel 14 (85 kez), allel 15 (61 kez), en
az gozlenen alleli 21 (1 kez), 24 (1 kez), 10 (2 kez) ve 23 (2 kez) olarak belirlendi. En fazla
gozlenen fenotip 12-14 allel ¢ifti (%21,3 ve 13 kez), 12-13 (13.5 ve 12 kez), 14-15 allel
cifti (%15,3 ve 12 kez), 15-16 allel ¢ifti (%12,5 ve 12 kez) olarak gozlendi. Gozlenmeyen
allelleri ise 7-9-10,2-13,2-14,2-22-25-26-27dir (Tablo 3.14).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,88000 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,86791 ve P degeri 0,73118 olarak
gozlendi. P degerinin HW esitligine uyumlu oldugu gozlendi.

Polimorfik bilgi icerigi (PIC) degeri 0,85, tipik babalik indeks (TPI) degeri 4,17 ve
dislama giicli (PE) degeri 0,755 olarak gozlendi. Ayrimlama giicli (PD) degeri 0,963 ve
uyusma olasiligi (PM) degeri 0,037 olarak belirlendi.

Tablo 3.14: D18S51 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmus allel verileri

Locus: D18S51
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,037 Power of Exclusion: | 0,755
Homos | 24 [12.0% Power of Discrimination: 0,963 Typical Paternity Index: 4,17
Hets | 176 [88.0% PIC: | | \ 0.85 | | |
Frequency Allele] 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22
7 |
8
9
0.5% 2 10 1
1.5% 6 11
13.5% | 54 12 1 4
13.5% | 54 13 12 3
21.3% | 85 14 1 13 10 8
153% | 61 15 2 7 10 12 1
12,5% | 50 16 4 2 11 12 3
9.0% | 36 17 2 5 5 9 7 5 1
53% | 21 18 1 5 3 7 2 1 1
43% | 17 19 2 2 7 1 3 1
25% | 10 20 1 3 1 3 1
0.3% 1 21 1
22
0.5% 2 23 1 1
0,3% 1 24 1
25
[100.0%] —400] Al | | | | | | | | | |
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3.4.14. D5S818 Lokusu

Toplam 200 birey igerisinden 54 homozigot allel ¢iftine, 146 heterozigot allel ¢iftlerine
rastlandi. D5S818 lokusu heterozigot orani (%73,0) ile lokuslar arasinda en diisiik deger
olarak go6zlendi, homozigot oranmi1 (%27,0) ile lokuslar arasinda en yiiksek deger olarak
gbzlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gozlenen allel 11 (143 kez), allel 12 (142 kez),
en az gozlenen alleli 14 (2 kez) olarak belirlendi. En fazla gézlenen fenotip 11-12 allel ¢ifti
(%35,5 ve 56 kez) ve 12-12 (%35,5 ve 28 kez) olarak gozlendi. Gozlenmeyen allelleri ise
7-8-15ve 16’dir (Tablo 3.15).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gozlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,73000 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,72053 ve P degeri 0,72141 olarak
gozlendi. P degerinin HW esitligine uyumlu oldugu gozlendi.

Polimorfik bilgi igerigi (PIC) degeri 0,67, tipik babalik indeks (TPI) degeri 1,85 ve
dislama giicli (PE) degeri 0,476 olarak gozlendi. Ayrimlama giicli (PD) degeri 0,864 ve
uyusma olasiligi (PM) degeri 0,136 olarak belirlendi.

Tablo 3.15: D5S818 lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: D3S818
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,136 Power of Exclusion: ‘ 0476
Homos| 5 |17.0% Power of Discrimination: 0,864 Typical Paternity Index: 183
Hets | 146 [73,0% PIC: | || 0,67 ] ]
Frequency Al 7 8 9 1 10 12 1B M 15 16 17 18 19 20 A 2
? |
8
13% | 29 9 1
98% | 39 | 10 $ |1
P8 143 1 B0
BI5% | 142 ] 12 710|356 28
3% 4 | 13 £ I T U I K R
05% | 2 14 1] 1
15
16
17
18
1000%] 0] AT | ]
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3.4.15. FGA Lokusu

FGA lokusu i¢in Elazig populasyonunda 200 bireyle yaptigimiz c¢alismada allel ve
genotip sikliklar1 tabloda verilmistir; 27 homozigot allel ¢iftine, 173 heterozigot allel
ciftlerine rastlandi. FGA lokusu heterozigot orani (%86,5) ile lokuslar arasinda en diisiik
deger olarak goézlendi, homozigot oran1 (%13,5) ile lokuslar arasinda en yliksek deger
olarak gozlendi, 400 allel baz alindiginda en fazla gozlenen allel 23 (86 kez), allel 21 (74
kez), en az gbzlenen alleli 18 (1 kez) olarak belirlendi. En fazla gozlenen fenotip 22-23
allel ¢ifti (19 kez), 23-24 allel ¢ifti (18 kez) ve 21-24 (18 kez) olarak gozlendi.
Gozlenmeyen allelleri ise 17-28-29-30-30,2-31,2-32,2-33,2-42,2-43,2-44,2-45,2-46,2-
47,2-48,2-50,2-51,2 (Tablo 3.16).

Allel sikliklarinin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore uyumlulugu, Fisher’in Exact
test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edilmistir. Gézlenen heterozigotluk (Ho)
degeri 0,86500 ve beklenen heterozigotluk (He) degeri 0,84366 ve P degeri 0,80938 olarak
gozlendi. P degerinin HW esitligine uyumlu oldugu gozlendi.

Polimorfik bilgi icerigi (PIC) degeri 0,82, tipik babalik indeks (TPI) degeri 3,70 ve
dislama giicli (PE) degeri 0,725 olarak gozlendi. Ayrimlama giicii (PD) degeri 0,948 ve
uyusma olasiligi (PM) degeri 0,052 olarak belirlendi.

Tablo 3.16: FGA lokusu i¢in PowerStats v1.2 programinda hesaplanmis allel verileri

Locus: FGA | |
Forensic Statistics Paternity Statistics
Total | 200 Matching Probability: 0,052 Power of Exclusion: | 7
Homos | 27 |13.5% Power of Discrimination: 0,048 Typical Paternity Index: 3,70
Hets | 173 [86,5% PIC: | | \ 0,82 \ | |
Frequency Allele] 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23 24 25 26
7 |
8
9
10
11
12
13
14
15
16
17
0.3% 1 18
4.0% 16 19
85% | 34 20 2 2
185% | ™ 21 1 4 4 5
183% | 73 22 4 8 12 8
21.5% | 86 23 1 [ 14 19 9
16.8% | 67 24 3 5 18 10 18 1
8.0% | 32 25 2 5 11 1 5 5 1
3.3% 13 26 3 4 4 1
1.0% 4 27 1 2 1

100.,0% 400| Al
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4. SONUCLAR ve TARTISMA

Geregor Mendel’in genetik teorisi ile ilgili makalesi 1900 yilinda bilim adamlar1
tarafindan incelenmis ve uzun ugraslar sonuncunda, bir populasyon ig¢indeki farkli
fenotipik oOzelliklerin goreceli bolluklarindaki degisikliklerin, farkina varmislar ve allel
frekans1 degisiklikleri ile ilgilenen evrim biyolojisindeki disiplin populasyon genetigi
olarak isimlendirilmistir. G. Udny Yule, William Castle, Godfrey Hardy ve Wilhelm
Weinberg adli arastiricilar populasyon genetigi ana prensiplerini formiile etmek igin,
populasyonlarin genetik yapisin1 tanimlayacak matematiksel modeller gelistirmislerdir.
Sewall Wright, Ronald Fisher ve J.B.S Haldane gibi bilim adamlart da bu modellerin
gelismesi i¢in katkida bulunmuslardir. Allel frekanslari ve bu frekanslari degistiren,
secilim, mutasyon, go¢ ve rastgele genetik siiriiklenmeler gibi gili¢ler incelenmistir. Son
yillarda ¢ok Onemli asamalar kaydetmis genetik alanindaki g¢aligmalar, sugun ortaya
cikarilmasi ve akrabalik iligkilerinin belirlenmesinde basari ile kullanilmaktadir [Klug ve
Cummings, 2000].

Calismamizda, molekiiler teknikler kullanilarak dogrudan dogruya DNA iizerinde
yiiksek polimorfizim gosteren ve genel olarak STR (kisa ardisik tekrar) olarak adlandirilan

15 lokus i¢in allelik cetvel tablo haline getirildi ve degerlendirilmeleri yapilda.
4.1 Populasyon I¢i Varyasyonlar ve Heterozigotluk Degerleri Sonuglar

Bu calismada Elazig populasyonuna ait 200 bireye ait 15 STR lokusu kullanilarak
karekterizasyonu yapildi. Tiim lokuslarda 136 allel frekansi hesaplanarak allelik cetvel
olusturuldu. Lokus basina ortalama allel sayist 9,06 oldugu, en ¢ok allelin D19S433 ve
D18S51 lokuslarinda (14 allel/lokus) ve en az allelin ise CSFIPO, THO1 ve D5S818
lokuslarinda (6 allel/lokus) oldugu belirlenmistir. Polimorfik Bilgi icerigi (PIC) degeri 0,86
ile 0,61 degerleri arasinda hesaplanmis olup, en yiiksek PIC degeri D2S1338 (0,86)
lokusunda, en diisiik PIC degeri ise TPOX (0,61) lokusunda gozlendi.

Populasyonda heterozigotluk degerleri incelendiginde, gézlenen heterozigotluk (Ho)
degerlerinin en yiiksek vVWA (0,89500) lokusunda, en diisik TPOX (0,65500) lokusunda
hesaplanmis ve beklenen heterozigotluk (He) degerlerinin ise en yiiksek D2S1338
(0,87363), en disik deger ise TPOX (0,65784) lokusunda verilen degerler
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arasinda degistigi gozlenmistir. Van-Agr1 yoresinde yapilan calismada 15 lokus igin
gbzlenen heterozigot degerleri en yiiksek FGA lokusunda (0,871), en diisiik ise TPOX
(0,569) lokusunda gozlendi. Beklenen heterozigotluk degerleri ise en yiiksek DI18S51
(0,876) lokusunda, en diisiik ise TPOX (0,659) lokusunda gozlemislerdir [Cakir vd., 2003].
Tiirkiye’de yaplmis diger ¢alismalarda ise, gozlenen ve beklenen heterozigot degerleri,
yapmis oldugumuz calismayla karsilastirildi. Sonuclarda anlamli bir fark bulunamadi

[Ulkiier vd., 2004; Erkol vd., 2007; Cakir vd., 2001, 2004, 2002].
4.2. Populasyonun P degeri Sonuclar:

15 STR lokus incelendiginde, allel sikliklarmin Hardy-Weinberg (HW) esitligine gore
uyumlulugu, Fisher’in Exact test P degeri dikkate alinarak (P<0,05) kontrol edildi ve tiim
lokuslarin HW esitligine uydugu tespit edildi. Sadece D2S1338 lokusu icin P degeri
0,03226 olarak gozlendi. P degeri P<0,05 oldugu icin, Bonferroni diizeltmesi
(0=0,05/15=0,00333) uygulanarak, P degerinin (P>0,0033) HW esitligine uydugu
gozlendi. Bu lokus haricinde diger lokuslarda P degerleri en yliksek D3S1358 (1,00000) ve
VWA (1,00000) lokuslarinda, en diisiik ise D21S11 (0,17009) lokusunda gézlendi.

Bonferroni diizeltmesi; bagimli veya bagimsiz istatistiksel testlerde, ayn1 anda ¢oklu
karsilagtirma caligmalarinda kullanilan bir a degeri (a=0,05), yalanci pozitif veya bizim
calismamiz i¢in olabilecek null (bos) allel diizeltmelerinde, bu a tipi hatayr 0,05’in altina
cekmek icin kullanilir. 15 STR lokusu i¢in bu diizeltme a = 0,05/15 = 0,0033 olarak
hesaplandi. HW esitligine uygunlugu o =0,0033 degeriyle karsilastirilarak yapildi. Bu yeni
degerin kullanilmas1 “Bonferroni diizeltmesi” olarak bilinmektedir.

Ulkiier (2004), Tiirk populasyonunda yaptiklar1 ¢alismada D8S1179 (0,027) lokusunda,
Cakir (2003), Van-Agn yoresinde yaptiklari ¢alismada D5S818 (0,001) lokusunda,
Akbasak (2001) Tiirk populasyonunda multiplex CODIS ¢alismasinda D16S539 (0,042)
lokusunda P degerinin HW esitligine uymadigini belirtmislerdir.

4.3. Karsilasma (uyusma) Olasihg1 (PM) ve Ayirim(lama) Giicii (PD) Degeri

Sonuclar

Karsilasma (uyusma) olasihig1 (PM); Heterozigotluk orani, digslama giicii, ayrimlama
giicii, babalik indeksi yiiksek ve karsilagma olasilig1 diisiik olan sistemler ebeveyn

tayininde adli ¢aligsmalarda tercih edilen sistemlerdir. Uyusma olasiligi, bireylerin birbirine
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olan yakinliginin bir gostergesi olmaktadir. Bireylerin akrabalik derecesi ne kadar yiiksek
olursa ayni alleli tasima olasilig1 o kadar yiiksek olacaktir [Tereba, 2010]. Bu aragtirmada
karsilasma olasiligt en yiikksek TPOX (0,165), D5S818 (0,136), CSFIPO (0,133)
lokuslarinda gézlenmis ve en diisiik ise D2S1338 (0,033), D18S51 (0,037) ve D21S11
(0,044) lokuslarinda gozlenmistir. Bu lokuslarin haricinde diger lokuslar ise 0,097 ile
0,052 arasinda bir degere sahiptir. 15 STR lokusunda bu degerlerin diisiik bulunmasi
allellerin ilgili populasyonda bir araya gelmesinin diisiik siklikta olacaginmi ifade
etmektedir.

Ayrimlama giicii (PD); 15 STR lokusu incelendiginde en yiiksek ayirim giicii
D2S1338 (0,967) lokusunda, en diisiik ayirim giicii ise TPOX (0,835) lokusunda gozlendi.
Bu lokuslar haricinde diger lokuslarin aymrim giicii ise 0,867-0,963 degerleri arasinda
gozlendi. Allelik tablo incelendiginde, allel sayist fazla olan lokuslarin, az olan lokuslara
oranla, ayrimlama giicliniin yiiksek ¢iktig1 belirlendi. Kombine ayrimlama giicii
0,9999999999998 olarak hesaplandi. 15 STR lokus i¢in karsilasma olasilig1 ise
1.364x107" de 1 olarak hesaplandi. Tiim lokuslar agisindan ayirim giicii oldukga yiiksek
oldugu soylenebilir. Tiirkiyede yapilmis diger c¢aligmalarda karsilasma olasiligr ve
ayrimlama giicii degerlerinde anlaml bir fark gozlenmedi [Akbasak vd., 2001; Asicioglu
vd., 2002; Ulkiier vd., 2004; Erkol vd., 2007; Cakir vd., 2001, 2002, 2003,2004;
Ozkorkmaz vd., 2009].

4.4. Dislama Giicii (PE) ve Tipik Babalik Indeksi Degeri Sonuclar

Dislama Giicii (PE); Populasyon ic¢in hesaplanan istatistikksel parametreler
incelendiginde, heterozigot orani yiiksek lokuslarda, daha yliksek dislama giicli belirlenmis
ve heterozigotluk orani en yiiksek vVWA (%89,5) lokusunda dislama giicii degeri (0,785)
en yiiksek olarak hesaplanmistir. Heterozigotluk degeri en diisik TPOX (%65,5)
lokusunda da, dislama giicii degeri (0.362) en diisiik olarak gozlenmistir. Bu lokuslar
haricinde diger lokuslarda ise diglama giicii degeri en yiiksek 0,765 ile 0,452 degerleri
arasinda gézlenmistir. Kombine dislama giicii 0,9999995 olarak hesaplandi. Tim lokuslar
bazinda baktigimizda dislama giicii degerleri yiiksek bulunmustur.

Tipik babalik indeksi (TPI); biyolojik baba olmasi i¢in test edilen bireyin, rastgele
secilmis bireyden ka¢ kere daha giiglii baba oldugunu yansitmaktadir [Tereba, 2010].
Allelik cetvel incelendiginde dislama giicii ile tipik babalik indeksi arasinda dogru oranti

oldugu gozlenebilir. Dislama giicii yiiksek lokuslarda babalik indeksi degerininde yliksek
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oldugu gozlenmektedir. 15 STR lokusu incelendiginde en yiiksek TPI degerinin vWA
(4,76), D8S1179 (4,35), D18S51 (4,17), D3S1338 (3,70) ve FGA (3,70) lokuslarinda, en
kiiciik TPI degerinin ise TPOX (1,45), CSFIPO (1,75) ve D5S818 (1,85) gozlendigi
belirlendi.

Tiirkiyede yapilmis diger calismalarda dislama giicii ve tipik babalik indeksi
degerlerinde anlamli bir fark gozlenmedi [Akbasak vd., 2001; Asicioglu vd., 2002; Ulkiier
vd., 2004; Erkol vd., 2007; Cakir vd., 2001, 2002, 2003,2004; Ozkorkmaz vd., 2009].

4.5. Ozel (bzgiin) Alleller

Ozel (6zgiin) alleller belirli bir irka ait olup, irklar arasi spesifik kimlik belirleme
ayiracidirlar.

Bu ¢alismada, D8S1179 lokusunda 8 ile 17 arasinda 10 allel gozlenmis, en fazla
gozlenen 13 (%27,3) ve 14 (%24,0) alleli, en az gozlenen allel ise 9 (%0,5), 17 (%1,0) ve 8
(%1,5) allelleridir. Akbasak vd., (2001); Cakir vd., (2004), (2002); Ulkiier vd., (2004) bu
lokusda 18 allelini de gostermislerdir. Tiirkiye’de yapilan calismalar incelendiginde, bu
lokus i¢in 8-18 arasi allellerin varlig1 gosterilmistir. Diinyada yapilmis benzer ¢aligmalarla
karsilastirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar1 belirlenmistir. Yapilan ¢alismalarda;
Lancia vd., (2006) italya’da 8-16, Cariolou vd., (2006) Kibris adasmin giiney boliimiinde
7-18, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 8-18, Marjanovic vd., (2006) Bosnha-Hersek’de 8-16,
Perez-Miranda vd., (2005) Ispanya’da 8-17, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 8-18,
Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 8-17, Stanciu vd., (2009) Romanya’nin Moldavia
bolgesinde 8-18, Barni vd., (2007) Irak’ta 8-17, Stenersen vd., (2006) Norve¢’de 8-18,
Rebala vd., (2007) Belarusian’da 8-17, Cherni vd., (2005) Tunus’da 10-16, Bozzo vd.,
(2007) Arjantin’de 8-17, Ossmani vd., (2009) giiney Fas’da 8-17, Clark vd., Pakistan’da 8-
18, Abdin vd., (2003) Suriye’de 8-17, Shepard vd., (2006) Iran’da 8-17, Alenizi vd.,
(2008) Kuveyt’de 8-17, Gomes vd., (2007) Brezilya’da 8-17, Marino vd., (2006)
Arjantin’de 8-17, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 8-17, Abu Halima
vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 8-17, Bouabdellah vd., (2008) Fas (Moroccan)’da 8-15,
Omran vd., (2008) Misir’da 8-18, Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da 8-18, Wu vd.,
(2008) Cin (Shaanxi)’de 8-18, Zhang vd., (2007) Cin (Sichuan)’de 10-17, Ashma vd.,
(2008) Hindistan (Bihar)’da 8-18, Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 8-18, Hara vd., (2004)
Japonya’da 9-17, Zhu vd., (2007) Cin (Salar Populasyonu)’de 9-17, Ota vd., (2007)

Nepal’de 10-17 arasi alleller gézlenmis olup, yapilan ¢alismalar incelendiginde, Pakistan,
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Polonya, Romanya, Norveg, Misir’da da, Tiirkiye’de bu lokusda goézlenen 8-18 arasi
alleller gosterilmisdir. Yapilan ¢aligmalarla, bu lokusda Tiirk populasyonu igin belirleyici
bir 6zel allel tespit edilememistir.

D21S11 lokusunda 25 ile 34,2 arasinda 13 allel gézlenmis, en fazla gozlenen 28
(%19,8), 29 (%19,3) ve 31,2 (%15,0) alleli, en az gozlenen allel ise 25 (%0,3), 26 (%0,3),
ve 34,2 (%1,0) allelleridir. Cakir vd., (2003), (2004) yaptiklar1 ¢alismada 33 ve 28,2
allelini, Ulkiier vd., (2004) bu lokusda 33,34 ve 35 allelini, Asicioglu vd., (2002) yaptiklari
calismada 33 ve 36 allelini gostermislerdir. Tiirkiyede yapilan ¢aligsmalarla bu lokus igin
25-36 arasinda allelin varligi tespit edilmistir. Diinyada yapilmis benzer ¢aligmalarla
karsilagtirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar1 belirlenmistir. Yapilan calismalarda;
Cariolou vd., (2006) Kibris adasinin giiney bolimiinde 25-36, Rakha vd., (2008)
Pakistan’da 27-34.2, Marjanovic vd., (2006) Bosna-Hersek’de 26-33.2, Perez-Miranda vd.,
(2005) ispanya’da 27-34.2, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 26-35, Soltyszewski vd.,
(2006) Polonya’da 27-35.2, Stanciu vd., (2009) Romanya’nin Moldavia bolgesinde 24.2-
35.2, Barni vd., (2007) Irak’ta 27-35, Stenersen vd., (2006) Norveg’de 24.2-35, Rebala vd.,
(2007) Belarusian’da 25-33.2, Cherni vd., (2005) Tunus’da 24.2-33.2, Bozzo vd., (2007)
Arjantin’de 27-34.2, Ossmani vd., (2009) giiney Fas’da 16,20,23.2,27-35, Clark vd.,
Pakistan’da 27-35.2, Abdin vd., (2003) Suriye’de 26-33.2, Shepard vd., (2006) Iran’da 27-
35, Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 27-36, Gomes vd., (2007) Brezilya’da 26-38, Marino
vd., (2006) Arjantin’de 19, 24.2-35.2, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da
24.2-35.2, Abu Halima vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 27-35.2, Bouabdellah vd., (2008)
Fas (Moroccan)’da 10-35, Omran vd., (2008) Misir’da 26-38, Sanchez-Diz vd., (2008)
Yunanistan’da 26-34.2, Wu vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 25-35.2, Zhang vd., (2007) Cin
(Sichuan)’de 28-34.2, Ashma vd., (2008) Hindistan (Bihar)’da 24-34.2, Yan vd., (2007)
Cin (Tibet)’de 27-35.2, Hara vd., (2004) Japonya’da 28-34.2, Zhu vd., (2007) Cin (Salar
Populasyonu)’de 27-34.2, Ota vd., (2007) Nepal’de 27-33.2 aras1 alleller gozlenmis olup,
yapilan c¢aligmalar incelendiginde, giiney Kibris rum kesiminde yapilan calismada,
Tiirkiye’de bu lokusda gozlenen 25-36 arasi alleller gosterilmistir. Yapilan ¢alismalarla, bu
lokus i¢in 25 allelinden kiigiik 36 allelinden biiyiik alleller, Tiirk populasyonu i¢in 6zgiin
alleller olmadigi gézlenmistir.

D7S820 lokusunda 7 ile 15 arasinda 9 allel gozlenmis, en fazla gézlenen 10 (%28,3),
11 (%23,3) ve 8 (%20,0) alleli, en az gozlenen allel ise 15 (%0,3), 14 (%0,5), ve 13 (%]1,5)
allelleridir. Asicioglu vd., (2002) yaptiklar1 ¢aligmada 6 allelini gostermislerdir. Tiirkiyede
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yapilan ¢aligmalarla bu lokus i¢in 6-15 arasinda allelin varlig: tespit edilmistir. Diinyada
yapilmis benzer calismalarla karsilastirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar
belirlenmistir. Yapilan ¢alismalarda; Lancia vd., (2006) italyada 6-14, Cariolou vd.,
(2006) Kibris adasmin giiney bdliimiinde 6-13, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 7-13,
Marjanovic vd., (2006) Bosna-Hersek’de 8-14, Perez-Miranda vd., (2005) ispanya’da 7-
14, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 7-14, Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 7-14,
Stanciu vd., (2009) Romanya’nin Moldavia boélgesinde 7-12, Barni vd., (2007) Irak’ta 7-
13, Stenersen vd., (2006) Norveg’de 6.3-14, Rebala vd., (2007) Belarusian’da 7-13, Cherni
vd., (2005) Tunus’da 8-13, Bozzo vd., (2007) Arjantin’de 7-13, Ossmani vd., (2009) giiney
Fas’da 7-14, Abdin vd., (2003) Suriye’de 7-13, Shepard vd., (2006) Iran’da 7-14, Alenizi
vd., (2008) Kuveyt’de 7-14, Gomes vd., (2007) Brezilya’da 7-14, Marino vd., (2006)
Arjantin’de 7-14, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 6-14, Abu Halima
vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 7-13, Bouabdellah vd., (2008) Fas (Moroccan)’da 7-12,
Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da 7-14, Wu vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 7-13.2,
Zhang vd., (2007) Cin (Sichuan)’de 8-14, Ashma vd., (2008) Hindistan (Bihar)’da 7-14,
Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 7-14, Hara vd., (2004) Japonya’da 8-14, Zhu vd., (2007)
Cin (Salar Populasyonu)’de 7-13, Ota vd., (2007) Nepal’de 8-13 aras1 alleller gbzlenmis
olup, Yapilan g¢alismalarla, bu lokus i¢in 6 allelinden kiigiik alleller Tiirk populasyonu igin
0zgln alleller olmadig1 gozlenmistir. Tiirk populasyonu i¢in 15 alleli 6zgiin allel olabilir.
CSF1PO lokusunda 9 ile 14 arasinda 6 allel gézlenmis, en fazla gézlenen 11 (%34,0),
12 (%32,3) ve 10 (%24,5) alleli, en az gozlenen allel ise 14 (%0,5) allelidir. Cakir vd.,
(2001), (2003) I¢ Anadolu bélgesinde yaptiklar1 ¢alismada 8 ve 15 allelini, Van-Agr
yoresinde yaptig1 calismada 7 ve 15 allelini, Asicioglu vd., (2002) Tiirk populasyonunda
yaptiklar1 ¢alismada 15 allelini, Akbasak vd., (2001) 8 allelini gostermislerdir. Tiirkiyede
yapilan ¢aligmalarla bu lokus i¢in 7-15 arasinda allelin varlig: tespit edilmistir. Diinyada
yapilmis benzer c¢alismalarla karsilagtirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar
belirlenmistir. Yapilan ¢aligmalarda; Lancia vd., (2006) Italyada 8-14, Cariolou vd.,
(2006) Kibris adasinin giiney boliimiinde 6-15, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 8-14,
Marjanovic vd., (2006) Bosna-Hersek’de 9-15, Perez-Miranda vd., (2005) Ispanya’da 10-
15, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 8-14, Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 8-15,
Stanciu vd., (2009) Romanya’nin Moldavia bolgesinde 8-15, Barni vd., (2007) Irak’ta 8-
14, Stenersen vd., (2006) Norveg’de 7-16, Rebala vd., (2007) Belarusian’da 6-15, Cherni
vd., (2005) Tunus’da 8-14, Bozzo vd., (2007) Arjantin’de 8-14, Ossmani vd., (2009) giiney
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Fas’da 7-14, Abdin vd., (2003) Suriye’de 8-14, Shepard vd., (2006) Iran’da 8-14, Alenizi
vd., (2008) Kuveyt’de 7-14, Gomes vd., (2007) Brezilya’da 7-16, Marino vd., (2006)
Arjantin’de 8-15, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 7-14, Abu Halima
vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 5-14, Bouabdellah vd., (2008) Fas (Moroccan)’da 7-12,
Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da 7-14, Wu vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 7-14,
Zhang vd., (2007) Cin (Sichuan)’de 7-15, Ashma vd., (2008) Hindistan (Bihar)’da 9-13,
Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 7-15, Hara vd., (2004) Japonya’da 9-15, Zhu vd., (2007)
Cin (Salar Populasyonu)’de 7-14, Ota vd., (2007) Nepal’de 9-15 aras1 alleller gbzlenmis
olup, yapilan galismalar incelendiginde, Cin/Sichuan ve Cin/Tibet sehirlerinde yapilan
calismalarda, Tiirkiye’de bu lokusda gozlenen 7-15 arasi alleller gosterilmisdir. Yapilan
caligmalarla, bu lokus i¢in Tiirk populasyonu igin belirleyici bir o6zel allel tespit
edilememistir.

D3S1358 lokusunda 13 ile 19 arasinda 7 allel gozlenmis, en fazla gézlenen 17 (%25,8),
16 (%25,5) ve 15 (%24,5) alleli, en az gozlenen allel ise 13 (%0,8) ve 19 (%0,1) allelidir.
Erkol vd., (2007) Diizce populasyonunda yaptiklari calismada 12 allelini, Ulkiier vd.,
(2004) Tiirk populasyonunda yaptiklar1 calismada 12 allelini, Asicioglu vd., (2002) Tiirk
populasyonunda yaptiklar1 ¢calismada 12 allelini, Cakir vd., (2003) Van-Agr ydresinde
yaptig1 ¢alismada 20 allelini gostermislerdir. Tiirkiyede yapilan ¢alismalarla bu lokus icin
12-20 arasinda allelin varhigi tespit edilmistir. Diinyada yapilmis benzer g¢alismalarla
karsilagtirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar1 belirlenmistir. Yapilan calismalarda;
Lancia vd., (2006) Italyada 13-19, Cariolou vd., (2006) Kibris adasmin giiney bdliimiinde
12-20, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 14-20, Marjanovic vd., (2006) Bosna-Hersek’de 14-
19, Perez-Miranda vd., (2005) Ispanya’da 12-19, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 11-21,
Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 11-20, Stanciu vd., (2009) Romanya’nin Moldavia
bolgesinde 12-19, Barni vd., (2007) Irak’ta 13-19, Stenersen vd., (2006) Norveg¢’de 11-21,
Rebala vd., (2007) Belarusian’da 11-19, Cherni vd., (2005) Tunus’da 12-20, Bozzo vd.,
(2007) Arjantin’de 13-19, Ossmani vd., (2009) giiney Fas’da 10-20, Abdin vd., (2003)
Suriye’de 13-19, Shepard vd., (2006) Iran’da 14-19, Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 14-19,
Marino vd., (2006) Arjantin’de 12-20, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da
14-19, Abu Halima vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 13-19, Bouabdellah vd., (2008) Fas
(Moroccan)’da 10-18, Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da 13-20, Wu vd., (2008) Cin
(Shaanxi)’de 13-19, Zhang vd., (2007) Cin (Sichuan)’de 14-19, Ashma vd., (2008)
Hindistan (Bihar)’da 14-18, Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 13-19, Hara vd., (2004)

65



Japonya’da 12-19, Zhu vd., (2007) Cin (Salar Populasyonu)’de 15-20, Ota vd., (2007)
Nepal’de 14-19 aras1 alleller gozlenmis olup, yapilan calismalar incelendiginde, giiney
Kibris rum kesimi ve Arjantin’de yapilan ¢alismalarda, Tiirkiye’de bu lokusda gozlenen
12-20 arasi alleller gosterilmisdir. Yapilan ¢alismalarla, bu lokus i¢in 12 allelinden kiigiik
ve 20 allelinden biiyiik alleller Tiirk populasyonu i¢in belirleyici 6zgiin alleller olmadig:
gozlenmistir.

THOL1 lokusunda 6 ile 11 arasinda 6 allel gozlenmis, en fazla gozlenen 6 (%25,5), 9
(%24,0) ve 7 (%19,5) alleli, en az gbzlenen allel ise 11 (%0,5) allelidir. lwasa ve Atasoy,
(1997) Sinop ve Samsun yoresinde laz populasyonunda yaptiklart ¢alismada 11 allelini,
Akbasak vd., (2001); Asicioglu vd., (2002); Ozkorkmaz vd., (2009) Tiirk populasyonunda
yaptiklar1 ¢alismada 10 allelini, Cakir vd., (2001), (2003) I¢ Anadolu bolgesinde yaptiklari
caligmada 5,10,11 allelini, Van-Agri yoresinde yaptigi c¢alismada 5 ve 10, allelini
gostermislerdir. Tiirkiyede yapilan ¢aligmalarla bu lokus igin 5-11 arasinda allelin varlig
tespit edilmistir. Diinyada yapilmis benzer ¢alismalarla karsilagtirmalar yapilip, benzerlik
ve farkliliklar1 belirlenmistir. Yapilan ¢alismalarda; Lancia vd., (2006) Italyada 6-10,
Cariolou vd., (2006) Kibris adasinin giiney bolimiinde 5-10.3, Rakha vd., (2008)
Pakistan’da 6-10, Marjanovic vd., (2006) Bosna-Hersek’de 5-10, Perez-Miranda vd.,
(2005) ispanya’da 5-10, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 5-11, Soltyszewski vd., (2006)
Polonya’da 6-10, Barni vd., (2007) Irak’ta 6-10, Stenersen vd., (2006) Norveg¢’de 5-10,
Rebala vd., (2007) Belarusian’da 6-10, Cherni vd., (2005) Tunus’da 6-10, Bozzo vd.,
(2007) Arjantin’de 6-10, Ossmani vd., (2009) giiney Fas’da 5.3-24, Clark vd., (2009)
Pakistan’da 6-10, Abdin vd., (2003) Suriye’de 6-10, Shepard vd., (2006) Iran’da 6-10,
Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 6-10, Gomes vd., (2007) Brezilya’da 5-10, Marino vd.,
(2006) Arjantin’de 6-10, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 6-10, Abu
Halima vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 6-10, Bouabdellah vd., (2008) Fas (Moroccan)’da
5.3-9.3, Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da 5-10.3, Wu vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de
6-11, Zhang vd., (2007) Cin (Sichuan)’de 6-10, Ashma vd., (2008) Hindistan (Bihar)’da 6-
10, Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 6-10, Hara vd., (2004) Japonya’da 6-10, Zhu vd.,
(2007) Cin (Salar Populasyonu)’de 6-10, Ota vd., (2007) Nepal’de 6-10 aras1 alleller
gbzlenmis olup, yapilan caligmalar incelendiginde, Polonya’da yapilan c¢alismada,
Tirkiye’de bu lokusda gozlenen 5-11 arasi alleller gosterilmisdir. Yapilan ¢alismalarla, bu

lokus i¢in 5.3 ve 10.3 Tiirk populasyonu i¢in 6zgiin allel olmadig tespit edilmistir.
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D13S317 lokusunda 8 ile 14 arasinda 7 allel gozlenmis, en fazla gozlenen 12 (%34,3)
ve 11 (%30,5) alleli, en az gdzlenen allel ise 14 (%2,0) allelidir. Ulkiier vd., (2004) Tiirk
populasyonunda yaptiklar1 calismada 15 allelini gostermislerdir. Tiirkiyede yapilan
caligmalarla bu lokus i¢in 8-15 arasinda allelin varlig1 tespit edilmistir. Diinyada yapilmis
benzer caligmalarla karsilastirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklart belirlenmistir.
Yapilan ¢alismalarda; Lancia vd., (2006) Italyada 8-14, Cariolou vd., (2006) Kibris
adasinin giiney boliimiinde 8-15, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 7-14, Marjanovic vd.,
(2006) Bosna-Hersek’de 8-15, Perez-Miranda vd., (2005) Ispanya’da 8-15, Kuzniar vd.,
(2004) Polonya’da 8-15, Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 8-15, Barni vd., (2007)
Irak’ta 8-14, Stenersen vd., (2006) Norveg’de 8-15, Rebala vd., (2007) Belarusian’da 8-15,
Cherni vd., (2005) Tunus’da 8-14, Bozzo vd., (2007) Arjantin’de 7-15, Ossmani vd.,
(2009) giiney Fas’da 5.3-14, Abdin vd., (2003) Suriye’de 7-14, Shepard vd., (2006) Iran’da
8-15, Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 8-15, Gomes vd., (2007) Brezilya’da 8-14, Marino
vd., (2006) Arjantin’de 8-15, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 8-15,
Abu Halima vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 8-14, Bouabdellah vd., (2008) Fas
(Moroccan)’da 5-13, Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da 7-14, Wu vd., (2008) Cin
(Shaanxi)’de 6-14, Zhang vd., (2007) Cin (Sichuan)’de 7-15, Ashma vd., (2008) Hindistan
(Bihar)’da 7-14, Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 8-15, Hara vd., (2004) Japonya’da 7-14,
Zhu vd., (2007) Cin (Salar Populasyonu)’de 8-15, Ota vd., (2007) Nepal’de 8-16 arasi
alleller gozlenmis olup, yapilan ¢aligmalar incelendiginde, giliney Kibris rum kesimi,
Bosna-Hersek, Polonya, Norveg, Belarusian, iran, Cin/Tibet ve Cin/Salar gibi iilke ve
sehirlerde yapilan c¢alismalarda, Tiirkiye’de bu lokusda gozlenen 8-15 arasi alleller
gosterilmistir. Yapilan ¢alismalarla, bu lokus i¢in 7’den kiigiik alleller ve 16 alleli Tiirk
populasyonu i¢in 6zgiin alleller olmadig tespit edilmistir.

D16S539 lokusunda 8 ile 15 arasinda 8 allel gézlenmis, en fazla gozlenen 12 (%28,0)
ve 11 (%31,3) alleli, en az gozlenen allel ise 15 (%0,3) allelidir. Cakir vd., (2003) Van-
Agrn yoresinde yaptig1 ¢alismada 5 allelini gdstermislerdir. Tiirkiyede yapilan ¢aligmalarla
bu lokus icin 5, 8-15 arasinda allelin varlig1 tespit edilmistir. Diinyada yapilmis benzer
calismalarla karsilagtirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar1 belirlenmistir. Yapilan
calismalarda; Lancia vd., (2006) Italyada 8-15, Cariolou vd., (2006) Kibris adasmnin giiney
bolimiinde 8-15, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 7-14, Marjanovic vd., (2006) Bosnha-
Hersek’de 8-14, Perez-Miranda vd., (2005) Ispanya’da 8-15, Kuzniar vd., (2004)
Polonya’da 4,8-14, Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 7-15, Barni vd., (2007) Irak’ta 8-
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14, Stenersen vd., (2006) Norve¢’de 8-15, Rebala vd., (2007) Belarusian’da 8-14, Cherni
vd., (2005) Tunus’da 8-14, Bozzo vd., (2007) Arjantin’de 8-14, Ossmani vd., (2009) giiney
Fas’da 8-15,21, Abdin vd., (2003) Suriye’de 8-15, Shepard vd., (2006) Iran’da 8-14,
Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 8-15, Gomes vd., (2007) Brezilya’da 8-15, Marino vd.,
(2006) Arjantin’de 8-15, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 8-15, Abu
Halima vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 8-14, Bouabdellah vd., (2008) Fas (Moroccan)’da
8-13, Orman vd., (2008) Misir’da 8-14, Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da 7-15, Wu
vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 7-15, Zhang vd., (2007) Cin (Sichuan)’de 7-15, Ashma vd.,
(2008) Hindistan (Bihar)’da 8-14, Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 8-15, Hara vd., (2004)
Japonya’da 9-15, Zhu vd., (2007) Cin (Salar Populasyonu)’de 8-14, Ota vd., (2007)
Nepal’de 8-14 arasi alleller gozlenmis olup, yapilan calismalar incelendiginde, giiney
Kibris rum kesimi, Norveg, Cin/Tibet, italya, ispanya, Brezilya, Kuveyt, Arjantin, Suriye
ve Orta Amerika (Honduran) iilke ve sekirlerinde yapilan galismalarda, Tiirkiye’de bu
lokusda gozlenen 8-15 arasi alleller gosterilmis ancak, 5 alleli gozlenmemistir. Tirk
populasyonu i¢in 5 alleli 6zgiin allel olabilir.

D2S1338 lokusunda 16 ile 26 arasinda 11 allel gozlenmis, en fazla gozlenen 23
(%19,3) ve 17 (%17,3) alleli, en az gdzlenen allel ise 26 (%1,3) allelidir. Cakir vd., (2002),
(2004) Ege bolgesinde yaptig1 calismada 27 ve 28 allelini, Akdeniz bolgesinde yaptigi
calismada dogu Akdeniz yoresinde 27 ve 28, bati Akdeniz yoresinde 27 allelini,
Ozkorkmaz vd., (2009) Tiirk populasyonunda yaptiklart calismada 28 allelini
gostermislerdir. Tiirkiyede yapilan ¢alismalarla bu lokus i¢in 16-28 arasinda allelin varligi
tespit edilmistir. Diinyada yapilmis benzer ¢alismalarla karsilastirmalar yapilip, benzerlik
ve farkliliklar1 belirlenmistir. Yapilan calismalarda; Lancia vd., (2006) Italyada 16-26,
Barni vd., (2007) Irak’ta 15-26, Rebala vd., (2007) Belarusian’da 16-26, Ossmani vd.,
(2009) giiney Fas’da 11-27, Shepard vd., (2006) Iran’da 16-26, Alenizi vd., (2008)
Kuveyt’de 14-26, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 16-27, Bouabdellah
vd., (2008) Fas (Moroccan)’da 11-26, Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da 15-26, Wu
vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 13-27, Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 16-27, Zhu vd., (2007)
Cin (Salar Populasyonu)’de 16-27, Ota vd., (2007) Nepal’de 17-26 aras1 alleller gézlenmis
olup, yapilan ¢alismalar incelendiginde, bir¢ok iilkede 16-26 allellinin gézlendigi ancak 28
allelinin gdzlenmedigi belirlenmistir. Yapilan ¢alismalarla, Tiirk toplumu i¢in 16 allelinden
kiictik alleller 6zgiin alleller degildir. 28 alleli ise Tiirk populasyonu icin 6zgiin allel

oldugu soylenebilir.
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D19S433 lokusunda 10 ile 17.2 arasinda 14 allel gbzlenmis, en fazla gbzlenen 14
(%33,3) ve 13 (%22,5) alleli, en az gozlenen allel ise 12.2 (%0,3) ve 17.2 (%0,3) allelidir.
Cakir vd., (2004) Akdeniz bolgesinde yaptign calismada 10.2 allelini, Ozkorkmaz vd.,
(2009) Tiirk populasyonunda yaptiklar1 ¢alismada 9 allelini gostermislerdir. Tiirkiyede
yapilan ¢aligmalarla bu lokus i¢in 9-17.2 arasinda allelin varlig1 tespit edilmistir. Diinyada
yapilmis benzer calismalarla karsilastirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar
belirlenmistir. Yapilan ¢alismalarda; Lancia vd., (2006) italyada 10-17.2, Barni vd., (2007)
Irak’ta 11-17, Rebala vd., (2007) Belarusian’da 11-18.2, Ossmani vd., (2009) giiney Fas’da
11-17.2,20, Shepard vd., (2006) Iran’da 6.2,11-17.2, Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 10-
18.2, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 10-17.2, Bouabdellah vd.,
(2008) Fas (Moroccan)’da 10-18,20, Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da 10-18.2, Wu
vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 9,11-18.2, Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 11-17.2, Zhu vd.,
(2007) Cin (Salar Populasyonu)’de 11-17.2, Ota vd., (2007) Nepal’de 12-16.2 arasz alleller
gozlenmis olup, Yapilan caligmalarla, bu lokusda Tiirk populasyonu icin &zgiin allel
gbzlenmemistir.

VWA lokusunda 13 ile 21 arasinda 9 allel gézlenmis, en fazla gozlenen 17 (%27,8) ve
16 (%24,0) alleli, en az gozlenen allel ise 13 (%0,8) ve 20 (%]1,3) allelidir. Cakir vd.,
(2003), (2004) Van-Agr yoresinde yaptiklart ¢alismada 12 allelini, Akdeniz bdlgesinde
yaptig1 caligmada 22 allelini, Ozkorkmaz vd., (2009) Tiirk populasyonunda yaptiklar:
calismada 22 allelini gostermislerdir. Tiirkiyede yapilan ¢alismalarla bu lokus igin 12-22
arasinda allelin varlig1 tespit edilmistir. Diinyada yapilmis benzer c¢aligmalarla
karsilastirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar1 belirlenmistir Yapilan g¢alismalarda;
Lancia vd., (2006) italyada 14-20, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 13-20, Marjanovic vd.,
(2006) Bosna-Hersek’de 11-20, Perez-Miranda vd., (2005) ispanya’da 14-21, Kuzniar vd.,
(2004) Polonya’da 12-20, Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 11-21, Barni vd., (2007)
Irak’ta 14-20, Stenersen vd., (2006) Norveg’de 12-24, Rebala vd., (2007) Belarusian’da
13-20, Cherni vd., (2005) Tunus’da 14-19, Bozzo vd., (2007) Arjantin’de 11-20, Ossmani
vd., (2009) giiney Fas’da 7-20, Abdin vd., (2003) Suriye’de 13-20, Shepard vd., (2006)
Iran’da 13-20, Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 6,14-20, Gomes vd., (2007) Brezilya’da 11-
21, Marino vd., (2006) Arjantin’de 13-21, Matamoros vd. (2008) Orta Amerika
(Honduran)’da 11-21, Abu Halima vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 14-20, Bouabdellah vd.,
(2008) Fas (Moroccan)’da 6-19, Orman vd., (2008) Misir’da 13-20, Sanchez-Diz vd.,
(2008) Yunanistan’da 13-20, Wu vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 13-21, Zhang vd., (2007)
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Cin (Sichuan)’de 10-18, Ashma vd., (2008) Hindistan (Bihar)’da 14-20, Yan vd., (2007)
Cin (Tibet)’de 14-20, Hara vd., (2004) Japonya’da 14-21, Zhu vd., (2007) Cin (Salar
Populasyonu)’de 14-20, Ota vd., (2007) Nepal’de 14-20 arasi alleller gézlenmis olup, 22
alleli Tiirk populasyonu i¢in 6zgiin allel olabilir.

TPOX lokusunda 7 ile 12 arasinda 6 allel gozlenmis, en fazla gézlenen 8 (%50,8) ve
11 (%26,3) alleli, en az goézlenen allel ise 7 (%1,0) allelidir. Vural vd., (1998) Tiirk
populasyonunda sadece TPOX lokusu i¢in yaptiklar1 ¢alismada yaptiklar1 calismada 13
allelini, Cakir vd., (2001) Tirk populasyonunda yaptiklart calismada 6 allelini
gostermislerdir. Tiirkiyede yapilan ¢aligsmalarla bu lokus igin 6-13 arasinda allelin varlig
tespit edilmistir. Diinyada yapilmis benzer ¢alismalarla karsilagtirmalar yapilip, benzerlik
ve farkliliklar1 belirlenmistir. Yapilan calismalarda; Lancia vd., (2006) Italyada 8-12,
Rakha vd., (2008) Pakistan’da 8-12, Marjanovic vd., (2006) Bosna-Hersek’de 6-12, Perez-
Miranda vd., (2005) Ispanya’da 7-13, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 7-12, Soltyszewski
vd., (2006) Polonya’da 8-13, Barni vd., (2007) Irak’ta 6-12, Stenersen vd., (2006)
Norveg’de 6-12, Rebala vd., (2007) Belarusian’da 7-12, Cherni vd., (2005) Tunus’da 7-12,
Bozzo vd., (2007) Arjantin’de 7-12, Ossmani vd., (2009) giiney Fas’da 6-12, Abdin vd.,
(2003) Suriye’de 6-12, Shepard vd., (2006) Iran’da 7-12, Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 8-
12, Gomes vd., (2007) Brezilya’da 4-12, Marino vd., (2006) Arjantin’de 13-21, Matamoros
vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 6-12, Abu Halima vd., (2009) Filistin (Gazze)’de
6-13, Bouabdellah vd., (2008) Fas (Moroccan)’da 6-10, Sanchez-Diz vd., (2008)
Yunanistan’da 7-12, Wu vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 8-14, Zhang vd., (2007) Cin
(Sichuan)’de 7-12, Ashma vd., (2008) Hindistan (Bihar)’da 7-13, Yan vd., (2007) Cin
(Tibet)’de 7-13, Hara vd., (2004) Japonya’da 6-14, Zhu vd., (2007) Cin (Salar
Populasyonu)’de 8-13, Ota vd., (2007) Nepal’de 8-12 arasi alleller gozlenmis olup,
Filistin/Gazze’de yapilan ¢alismada da, Tiirkiye populasyonunda gézlenen 6-13 arasi allel
varligi gosterilmistir. Yapilan ¢alismalarla, bu lokusda 6 allelinden kiigiik alleller Tiirk
populasyonu icin 6zgiin allel degildir.

D18S51 lokusunda 10 ile 24 arasinda 14 allel gozlenmis, en fazla gozlenen 14 (%21,3)
ve 15 (%15,3) alleli, en az gbzlenen allel ise 21 (%0,3), 24 (%0,3), 23 (%0,5) ve 10 (%0,5)
allelidir. Cakir vd., (2001),(2002), (2003), (2004); Akbasak vd., (2001) Tiirk
populasyonunda yaptiklari ¢alismada 9 allelini, Ege bolgesinde 9-10.2-13.2 ve 14.2
allelini, Van-Agri yoresinde 22 ve 24 allelini, Akdeniz bolgesinde Dogu Akdeniz

yoresinde 9 ve 24 allelini, bati Akdeniz yoresinde 22 allelini, gostermislerdir. Tiirkiyede

70



yapilan c¢aligmalarla bu lokus i¢in 9-24 arasinda allelin varlig1 tespit edilmistir. Diinyada
yapilmis benzer calismalarla karsilastirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar
belirlenmistir. Yapilan calismalarda; Lancia vd., (2006) italyada 10-20, Cariolou vd.,
(2006) Kibris adasmin giiney boliimiinde 9-22, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 11-23,
Marjanovic vd., (2006) Bosna-Hersek’de 9-22, Perez-Miranda vd., (2005) Ispanya’da 10-
22, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 10-24, Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 10-23,
Barni vd., (2007) Irak’ta 10-20, Stenersen vd., (2006) Norveg’de 9-27, Rebala vd., (2007)
Belarusian’da 11-21, Cherni vd., (2005) Tunus’da 12-21, Bozzo vd., (2007) Arjantin’de
10-23, Ossmani vd., (2009) giiney Fas’da 8-23, Abdin vd., (2003) Suriye’de 10-22,
Shepard vd., (2006) Iran’da 9-20, Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 11-23, Gomes vd., (2007)
Brezilya’da 7-26, Marino vd., (2006) Arjantin’de 10-24, Matamoros vd. (2008) Orta
Amerika (Honduran)’da 10-24, Abu Halima vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 10-21,
Bouabdellah vd., (2008) Fas (Moroccan)’da 8-20, Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da
10-24, Wu vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 10-26, Zhang vd., (2007) Cin (Sichuan)’de 9-24,
Ashma vd., (2008) Hindistan (Bihar)’da 11-20, Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 10-24, Hara
vd., (2004) Japonya’da 11-24, Zhu vd., (2007) Cin (Salar Populasyonu)’de 11-25, Ota vd.,
(2007) Nepal’de 11-22 arasi alleller gbzlenmis olup, Cin/Sichuan’da yapilan ¢alismada da,
Tirkiye’de yapilmis caligmalarda gosterilen 9-24 arasi allel aralig1 gosterilmistir. Yapilan
caligmalarla, bu lokus i¢in 24’den biiyiik alleller, Tiirkiye populasyonu i¢in 6zgiin allel
degillerdir.

D5S818 lokusunda 9 ile 14 arasinda 6 allel gozlenmis, en fazla gézlenen 11 (%35,8) ve
12 (%35,5) alleli, en az gozlenen allel ise 14 (%0,5) allelidir. Cakir vd., (2003) Van-Agr
yoresinde yaptiklar1 galismada 8 ve 15 allelini, Ulkiier vd., (2004); Ascioglu vd., (2002)
Tiirk populasyonunda yaptiklart ¢alisgmada 7 ve 8 allelini, Erkol vd., (2007) Diizce
yoresinde yaptiklart calismada 7 allelini, Akbasak vd., (2001) Tiirk populasyonunda
yaptiklar1 ¢calismada 8 allelini gostermislerdir. Tiirkiyede yapilan ¢alismalarla bu lokus i¢in
7-15 arasinda allelin varlig1 tespit edilmistir. Diinyada yapilmis benzer calismalarla
karsilastirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar1 belirlenmistir. Yapilan calismalarda;
Lancia vd., (2006) italyada 8-14, Cariolou vd., (2006) Kibris adasinin giiney bdliimiinde 7-
15, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 9-15, Marjanovic vd., (2006) Bosna-Hersek’de 9-14,
Perez-Miranda vd., (2005) Ispanya’da 8-15, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 7-14,
Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 8-15, Barni vd., (2007) Irak’ta 8-14, Stenersen vd.,
(2006) Norveg’de 7-15, Rebala vd., (2007) Belarusian’da 7-15, Cherni vd., (2005)
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Tunus’da 8-14, Bozzo vd., (2007) Arjantin’de 7-19, Ossmani vd., (2009) giiney Fas’da 8-
16, Abdin vd., (2003) Suriye’de 8-14, Shepard vd., (2006) Iran’da 8-14, Alenizi vd.,
(2008) Kuveyt’de 8-14, Marino vd., (2006) Arjantin’de 7-15, Matamoros vd. (2008) Orta
Amerika (Honduran)’da 7-16, Abu Halima vd., (2009) Filistin (Gazze)’de 8-14,
Bouabdellah vd., (2008) Fas (Moroccan)’da 8-13, Sanchez-Diz vd., (2008) Yunanistan’da
7-15, Wu vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 7-15, Zhang vd., (2007) Cin (Sichuan)’de 6-14,
Ashma vd., (2008) Hindistan (Bihar)’da 9-13, Yan vd., (2007) Cin (Tibet)’de 7-15, Hara
vd., (2004) Japonya’da 7-14, Zhu vd., (2007) Cin (Salar Populasyonu)’de 8-14, Ota vd.,
(2007) Nepal’de 7-14 arasi alleller gozlenmis olup, giiney Kibris rum kesimi, Norveg,
Belarusian, Cin/Tibet, Cin/Shaanxi, Yunanistan ve Arjantin gibi ililke ve sehirlerde yapilan
calismalarda, Tiirkiye’de bu lokusda gozlenen 7-15 arasi alleller gosterilmistir. Yapilan
caligmalarla, bu lokus igin, Tirkiye populasyonunda belirleyici bir 6zel allel tespit
edilememistir.

FGA lokusunda 18 ile 27 arasinda 10 allel gozlenmis, en fazla gézlenen 23 (%21,5),
22 (%18,3) ve 21 (%18,5) alleli, en az gbzlenen allel ise 18 (%0,3) ve 27 (%1,0) allelidir.
Cakir vd., (2003), (2004) Van-Agr yoresinde yaptiklar1 ¢alismada 21.2-23.2 ve 25.2
allelini, Akdeniz bdlgesinde yaptig1 calismada dogu Akdeniz yoéresinde 20.2-21.2 ve 23.2
allelini, bati1 Akdeniz yoresinde ise bunlara ek olarak 23.2 ve 28 allelini, Akbasak vd.,
(2001) Tiirk populasyonunda yaptiklar1 21.2-23.2-24.2 ve 28 allelini gostermiglerdir.
Tiirkiyede yapilan caligmalarla bu lokus i¢in 18-28 arasinda allelin varlig: tespit edilmistir.
Diinyada yapilmis benzer ¢aligmalarla karsilagtirmalar yapilip, benzerlik ve farkliliklar
belirlenmistir. Yapilan calismalarda; Lancia vd., (2006) Italyada 18-26, Cariolou vd.,
(2006) Kibris adasinin gliney bdliimiinde 22-28, Rakha vd., (2008) Pakistan’da 19-26,
Marjanovic vd., (2006) Bosna-Hersek’de 16-28, Perez-Miranda vd., (2005) Ispanya’da 18-
28, Kuzniar vd., (2004) Polonya’da 17-27, Soltyszewski vd., (2006) Polonya’da 16-28,
Barni vd., (2007) Irak’ta 18-27, Stenersen vd., (2006) Norveg’de 17-28, Rebala vd., (2007)
Belarusian’da 16-27, Cherni vd., (2005) Tunus’da 19-29, Bozzo vd., (2007) Arjantin’de
15-28, Ossmani vd., (2009) giiney Fas’da 19-27,30.4,31.2, Abdin vd., (2003) Suriye’de
18-27, Shepard vd., (2006) Iran’da 18-28, Alenizi vd., (2008) Kuveyt’de 18-27,
Matamoros vd. (2008) Orta Amerika (Honduran)’da 18-28, Abu Halima vd., (2009)
Filistin (Gazze)’de 18-28, Bouabdellah vd., (2008) Fas (Moroccan)’da 17-25, Sanchez-Diz
vd., (2008) Yunanistan’da 17-27, Wu vd., (2008) Cin (Shaanxi)’de 16-27, Zhang vd.,
(2007) Cin (Sichuan)’de 17-28, Ashma vd., (2008) Hindistan (Bihar)’da 18-27, Yan vd.,
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(2007) Cin (Tibet)’de 17-29, Hara vd., (2004) Japonya’da 17-27, Zhu vd., (2007) Cin
(Salar Populasyonu)’de 18-27, Ota vd., (2007) Nepal’de 18-27 arast alleller gézlenmis
olup, Iran, Filistin/Gazze ve Orta Amerika/Honduran gibi iilke ve sehirlerde yapilan
caligmalarda, Tirkiye’de bu lokusda gozlenen 18-28 arasi alleller gosterilmistir. 18
allelinden kiiciik, 28 allelinden biiyiik alleller Tiirk populasyonu i¢in belirleyici bir 6zel
alleller degillerdir.

Sonu¢ olarak bu Cahsma; Elazig il populasyonu dahil edilerek yapilmis ve
populasyona ait STR lokuslarinin istatistiki parametreleri hesaplanmistir. Sonuglar
degerlendirirken kullanilan matematiksel baglantilarda, ilgili populasyonun gen sikliklarina
yer verilmistir. Bu veriler, birey tanimlanmasinda ve akrabalik iligkilerin saptanmasinda
kullanilabilmesi igin ilgili populasyonun allel dagilimlar1 tablolar halinde gosterilmistir
(Tablo 3.1). Ayrimlama giicii ve kombine ayrimlama giicii degerlerinin ¢ok yiiksek,
uyusma olasiligi degerlerinin ¢ok diisiik olmasi bu lokuslarin PCR’a dayali kriminal
arastirmalar ve babalik tayinlerinde ¢ok kullanigh olabilecek degerli sistemler oldugunu
gostermektedir. Bu verilerin, STR lokuslarina giderek yenilerin eklendigi ve giderek arttigi
gliniimiizde, yerel populasyonlarla yapilmis veya yapilacak caligmalarla karsilastirilmasina
olanak saglayacaktir. Ayrica populasyonlarin DNA verisi olusturuldugu zaman DNA
profilinin degisim derecesinin saptanmasinda ve populasyonlarin orijini ve yapist hakkinda

da bize fikir verecegi sOylenebilir.
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5. ONERILER

DNA ve STR lokuslarinin incelenmesi, PCR teknolojisinin katkisiyla eser miktardaki
izden kimlik belirtimini saglar. Bu yiiksek ayrimlama giicii ve duyarlilik, ayn1 zamanda ve
ayni oranda hata yapma olasiliginida beraberinde getirir. Gerek STR, gerekse tiim DNA
incelemelerinde ilk basamak olan DNA izolasyonlari, uygun laboratuarlarda yapilmalidir.
Izolasyon igin ayr1 oda ve izolasyon kabini kullanilmali, kulanilan malzemeler miimkiin
derecede sik sik steril edilmelidir. Bu kontaminasyonlarin 6nlenmesi agisindan son derece
Oonemlidir.

STR lokuslarinda mutasyon orani degerlendirme dis1 birakilmayacak kadar dnemlidir.
Hicbir zaman tek dislama durumunda kesin karar vermemek gerekir. Ozellikle nesep
tayinlerinde hatal1 bir dislama, bir ¢ocugun ve ¢ogu zaman bir kadinin yagamini tamamen
degistirebilir. Miimkiin oldugu durumlarda soyagaci taramasina gidilmeli, 6zellikle babalik
tayinlerinde anne-baba-cocuk iiciide c¢alisilmali, gerekirse erkek evlat igin Y-STR
calisiilmalidir.

Giliniimiizde halen daha devam eden insan genom projesi ¢alismalar1 devam etmekte ve
tamamlandiginda, cogu kaynakta ‘anlamsiz bolgeler’ olarak da ifade edilen s6z konusu
lokuslarin, genetik biliminde ve adli bilimlerde ne kadar anlamli bolgeler oldugu ortaya
konabilir. Insanlarda fiziksel, ruhsal olarak bilgi verici olduklarida saptanabilir.

Tiirkiye genelinde, sayilar1 da artirilarak g¢esitli STR/mikrosatellit lokuslarinin gen
sikliginin  saptanarak istatistiki parametrelerin  belirlenmesi, ebeveyn tayinindeki
isabetliligin derecesini artiracagi distiintilebilir. Boylece elde edilen verilerin yerel
populasyonlarla yapilmis veya yapilacak calismalarla karsilastirilmasina olanak
saglayacaktir. Ayrica populasyonlarin DNA verileri olusturuldugu zaman DNA profilinin
degisim derecesinin saptanmasinda ve populasyonlarin orijini ve yapisi hakkinda da fikir

verecegi sOylenebilir.
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EKLER

Hesaplamalarda Kullanilan istatistiksel Bagintilar
[Kimberly, 1998; Tereba, 2010]

» Gen Frekanslarimin saptanmast i¢in asagidaki esitlik kullanilmigtir.
P=2x+y/2n
x = Homozigot allel say1s1
y = Heterozigot allel sayist

n = Denek sayisi

s Standart hata i¢in kullanilan formiil;

sh= P(1-P)/2n

s Lokuslara ait sonu¢larin Hardy-Weinberg dengesine uygunlugu belirlenmistir.
Beklenen degerlerin hesaplanmasi:
Homozigot fenotipler icin p?N, g°N, 1°N, s?N;
Heterozigot fenotipler i¢in 2pgN denklemi kullanilmistir.
p ve q: allel frekansi, N: allel sayist

¢ Gozlenen ve beklenen frekanslar arasindaki baglantyr bulmak igin standart X?

analizi uygulanmistir. X*= (Gozlenen - Beklenen)? / Beklenen

-

X r
Formiilii kullanilarak degeri hesaplanmistir.

s Serbestlik derecesi (SD) i¢in genotip sayisi ile allel sayisi arasindaki fark
alinmistir.

S.D = Genotip sayisi-allel sayisi
¢ Her bir lokus icin beklenen heterozigotlugun hesaplanmasindaki formiil:

3

h=(1- ) Pi=allel sikligi
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% Gozlenen heterozigotluk i¢in, gozlenen heterozigot sayisinin toplam denek sayisina

orani alinarak hesaplanmaistir.

s Dislama olasiligi (exclusion probability=PE) Tipik bir babalik testi i¢in rastgele
secilmis bir bireyin DNA profilinden farkli bir bireyin kesimini vermektedir.

PE =h? (1-2hH?) h = Heterozigotlarin sayisi; H = Homozigotlarin sayisi

¢ Birden fazla lokusun dislama olasilig icin asagidaki esitlik kullanilmugtir.

ﬁ(l — PEQ)

PE = 1- i=1

s Karsilasma (uyusma) olasiligi: Aynt DNA profilini bulunduran birey sayisinin
saptanmasini saglayan karsilagsma olasiligi (Probability of Matching = pM) i¢in
asagidaki esitlik kullanilmistr.

z Z pij?

pM =i=1 J=1 i ve j = allel sikligt  P1j?>= beklenen genotip sikligi,

»  Ayrimlama giicii (power of discrimination = Pd) karsilagsma olasiliginin 1'den fark:

alinarak hesaplanmaistir.

% Birden fazla lokusun ayrimlama giicii i¢in agagidaki esitlik kullanilmigtir.

(1—Pdi)
Pd kombine = 1- i=1

Kombine ayrimlama i¢in formiiliin agilimi = 1- (P1xP2.XxP3.X...Pn)

n = Lokus sayis1

% Babalik indeksi (PI=Paternity index; babalik orant): Biyolojik baba olmasi igin
test edilen bireyin rastgele secilmis bireyden kag¢ kere daha giiclii baba oldugunu
yansitmaktadir. Tipik bir babalik indeksi bireyin durumundan ¢ok kullanilan lokus
ile ilgilidir. Genel olarak 1'den daha kii¢iikk bir deger akraba olmamanin bir
gostergesidir. Babalik indeksinin belirlenmesi i¢in asagidaki esitlik kullanilmistir.

PlI=1/2H H: Homozigotluk derecesi
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AYDINLATILMIS (BILGILENDIRILMiS) ONAM FORMU

Elazig yerli halkin gen profillerini belirlemek ve incelemek iizere yeni bir arastirma
yapmaktayiz. Arastirmanin ismi " Dogu Anadolu Bélgesi Elazig Il Populasyonuna ait 15 STR
Lokuslar: I¢in Allel Frekanslart Dagiiminin Incelenmesi " konulu bir Doktora tezidir.

Sizi de bu arastirmaya ‘“katilimci” olarak davet ediyoruz. Bu arastirmaya katilip
katilmamakta serbestsiniz. Calismaya katilim, goniilliiliik esasina dayalidir. Kararimizdan once
arastirma hakkinda sizi bilgilendirmek istiyoruz.

Arastirmaya davet edilmenizin nedeni Elazig yerlisi olmaniz ve bulundugunuz ilin gen
havuzu frekansinda dogrudan etkili olmanizdir. Eger arastirmaya katilmay1 kabul ederseniz, bu
calismay1 yapabilmek icin, kan alma merkezindeki gorevli personel tarafindan isteginize bagh
olarak sizin kolunuzdan 200 pl kadar kan, tiikiiriik veya Swap (agiz igerisinden siiriintii) 6rnegi
almanmiz gerekmektedir. Orneklerden yukarida belirtilen konu hakkinda ¢alismalar yapilacak ve
baska higbir calismada kullanilmayacaktir. Calisma sonunda alinan tiim o&rnekler kurallar
cercevesinde imha edilecek olup, katilimci ismi higbir yerde yazilmayacaktir.

Yapilacak arastirmamin getirecegi olasi yararlar: Boyle bir calisma ilimize ait yerli
halkin gen havuzunun frekanslarinin belirlenmesini saglayacaktir. Buda komsu iller veya
bolgelerdeki gen havuzlari ve komsu iilkelerdeki veya diger tiim {ilkelerdeki gen havuzlan
frekanslartyla, genetik degerlendirme kriterleri dogrultusunda, benzerlik ve farkliliklarin
belirlenmesine olanak saglayacaktir. Bu sayede genotip verilerin allel dagilim frekanslar
belirlenip, kisileri ayirt etme giicii hesaplanacak ve adli bilimlerde tiplendirme ¢aligmalarinda da
onemli bir veri kaynagi olacaktir.

Bu caligmaya katilmaniz i¢in sizden herhangi bir iicret istenmeyecektir. Calismaya katildiginiz
icin size ek bir 6deme de yapilmayacaktir. Bu arastirmaya katilmak tamamen istege baglidir. Yine
calismanin herhangi bir asamasinda onayinizi ¢gekmek hakkina da sahipsiniz. Yukaridaki bilgileri
okuyup anladiktan sonra aragtirmaya katilmak isterseniz formu imzalayiniz.

Hastanin Beyani: Saym Adli Tip Anabilim Dali Baskan1 ve Ogretim Uyesi Dog. Dr. Mehmet
TOKDEMIR ve Biyoloji Anabilim Dali Ogretim Uyesi Dog. Dr. Vahit KONAR baskanliginda
Biyolog Aziz AKSOY tarafindan yiiriitilen Doktora Tezi "Dogu Anadolu Bolgesi Elazig Il
Populasyonuna ait 15 STR Lokuslart Icin Allel Frekanslart Dagiliminin Incelenmesi” konulu
aragtirmanin yapilacagi belirtilerek bu aragtirma ile ilgili yukaridaki bilgiler bana aktarildi. Bu
bilgilerden sonra boyle bir aragtirmaya “katilimci” olarak davet edildim.

Eger bu arastirmaya katilirsam arastirmaci ile aramda kalmasi gereken bana ait bilgilerin
gizliligine inantyorum. Arastirma sonuglarmin egitim ve bilimsel amaglarla kullanimi disinda
hicbir amagla kullanilmayacagi ve arastirma sonunda bana ait drneklerin imha edilecegi ve ismimin
acik bir sekilde arastirmada yer almayacagi tarafima soylendi. Kisisel bilgilerimin ihtimamla
korunacagi konusunda bana yeterli giiven verildi.

Bana yapilan tiim agiklamalari ayrintilariyla anlamig bulunmaktayim. Kendi basima belli bir
diistinme siiresi sonunda adi gegen bu arastirma projesinde “katilimc1” olarak yer alma kararm
aldim. Bu konuda yapilan daveti biiyiik bir memnuniyet ve goniilliiliik icerisinde kabul ediyorum.
Imzal1 bu form kagidinin bir kopyasi bana verilecektir.

Katilimci ile gdriisen arastirmaci : Katilimci
Adi, soyadr: Aziz AKSOY (Biyolog) Adi1 Soyadr:
Adres: F.Unv.Tip Fak. Adli Tip AD Adresi:

Tel. 2370000-1347 TIf.

hnza: 1mza:

Tanik Kisi :

Adi, soyadi:
Adres:
Tel.

Imza:
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BEYAN

Bu tez ¢alismasinin kendi ¢calismam oldugunu, bu tezdeki biitiin bilgilerin akademik
ve etik kurallar icinde elde ettigimi, bu tez caligmasiyla elde edilmeyen biitiin bilgi ve
yorumlara kaynak gosterdigimi ve bu kaynaklar1 da kaynaklar listesine aldigimi, yine bu
tezin c¢alisilmasi ve yazimi sirasinda patent ve telif haklarini ihlal edici bir davranigimin

olmadigini beyan ederim.

Aziz AKSOY
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OZGECMIS VE ESERLER LiSTESI

Ad1 Soyadr: Aziz AKSOY

E-mail : aksoy_aziz@hotmail.com

Gmail : azizaksoyy@gmail.com

Dogum Tarihi ve Yeri : 11.09.1971 - Elaz1g/Sivrice/Kavalli (Heleziir) koyt

Ogrenim Durumu:

Derece Boliim/Program Okul/Universite Yil
Tlkokul Kavalli kdyii ilkokulu 1984
Orta 6gretim Atatiirk Ortaokulu 1987
Elazig Lisesi 1991
Lisans Fen Edb. Biyoloji Firat Universitesi 2001
Y. Lisans Tip Fak. Mikrobiyoloji Anabilim Dali | Firat Universitesi 2005
Doktora Biyoloji- Adli Tip Anabilim Dali Firat Universitesi 2010

Yiiksek Lisans : Hepatit B Viriistiniin Kesim Enzimleri Kullanilarak Tiplendirilmesi.
Damisman: Dog. Dr. Aykut OZDARENDELI

Doktora : Elazig il Populasyonuna Ait 15 STR lokus Verilerinin Degerlendirilmesi
Damismanlar : Dog. Dr. Mehmet TOKDEMIR, Dog. Dr. Vahit KONAR

Seminerler :

Genetik Kopyalama ve Niiklear DNA Teknolojisi — Yiiksek Lisans Semineri
Rekombinant DNA Teknolojisi ve Rekombinant Protein Uretimi- Doktora Semineri

Yaynlari ve Projeleri

1- FUBAP- 984, 2004-2005, Hepatit B viriisiiniin Kesim Enzimleri Kullamlarak Tiplendirilmesi

2- FUBAP- 1828, 2009, Dogu Anadolu Bolgesi Elazig il Populasyonuna ait 15 STR Lokuslari Igin
Allel Frekanslar1 Dagilimimin Incelenmesi

3- FUBAP- 1951, 2010- Firat Unv. Tip Fak. Adli Tip AD. DNA labratuvarr Altyapisimnin
kurulmasi.

3- Aksoy, A., Ozdarendeli, A., 2006. Genotyping of hepatitis B virus by restriction enzyme
analysis, Mikrobiyol Bul. Jul;40(3):215-23.

4- Toraman, Z.A., Bulut, Y., Aksoy, A., Ozdarendereli, A., Seyrek, A. 2004. Hemodiyaliz
hastalarinda SENV D ve SENV H viriis prevalansi. III. Ulusal Molekiiler ve Tanisal Mikrobiyoloji
Kongresi. 28 Haziran-1 Temmuz 2004; Ankara. Bildiri kitap¢ig1 poster, No: P63 Sayfa: 216.
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