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OZET

Calismamizda, Elazig populasyonundaki erkek bireylerin Y kromozomu
iizerinde bulunan 16 lokusa ait kisa ardisik tekrar dizilerinin polimorfizm oranlarinin
saptanmast amaclanmaktadir. Saptanan bu polimorfizm ile Tirkiye populasyonuna
ait Y-STR DNA bankalarmin olusturulmasi ve adli olaylarda Elazig populasyonuna
ait 16 Y-STR lokusunun ayirt etme giicii incelenmistir. Ayrica bazi soy agaci
belirleme ¢aligmalar1 ve toplu go¢ olaylarmin aydinlatilmasinda da katki saglayacagi
diistiniilmektedir.

Bu ¢aligma, Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Adli Tip Anabilim Dali DNA
Laboratuarinda, en az {i¢ nesil Elazig’da yasayan ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi
olmayan 250 erkek bireyden alinan kan ornekleri lizerinde yapildi. Almman kan
orneklerinden Invisorb Spin Blood Mini Kit ile genomik DNA’lar elde edildi. Elde
edilen izolat DNA’larin saflig1 ve miktar1 Nanodrop 2000c spektrofotometre cihazi
ile Olciildiikten sonra AmpF/STR Y-Filer TM PCR Amplification Kiti kullanilarak
istenilen lokuslara ait gen bdlgeleri ¢ogaltildi. PCR iiriinlerinin ABI 310 Sekans
cithazinda elektroforezleri yapildi ve GeneMapper Software Version 3.2 programinda
sonuclar analiz edildi. Flde edilen sonuglar Arlequin 3.0 programinda
degerlendirildikten sonra gézlenen haplotipler ve sikliklar1 belirlendi.

Tiirkiye’de 16 Y-STR lokuslarina (DYS456, DYS3891, DYS390, DYS3891I,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635, DYS392, Y
GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) ait az sayida, Elazig’da ise heniiz hicbir
calisma yapilmamistir. Y-STR sikliklar1 her iilkenin toplumlari i¢in farkl oldugu gibi
ayni lilkedeki etnik gruplar icin bile farkli olabilmektedir. Bu nedenle yurt disindaki
caligmalarla belirlenen Y-STR sikliklarmin Tiirkiye icin de gecerli oldugunu
varsaymak ya da bu sikliklara dayali islemleri uygulamak sakincali ve bilimsel
temelden yoksun olmaktadir. Bu ¢aligmada Elaz1g iline ait belirleyici 6zel bir alel
tespit edilmemis olup, genetik cesitliligi en yiiksek lokus DYS385a/b (0,962), en
diisiik lokus ise DYS391 (0,473) olarak bulunmustur. Ayrica DYS19 lokusunda 15-
16 duplikasyonu tespit edilmistir. Tiim lokuslar dikkate alindiginda 250 bireyde 250
cesit haplotip elde edilmis ve aywrma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Elaz1g
populasyonu i¢in ayirma giiciiniin yiiksek olmas1 sebebiyle 16 Y-STR lokusunun,

babalik tayinleri ve adli olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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Sonug olarak, bu calisma ile 16 Y-STR lokusu haplotipleri ile alel frekanslar1
ve genetik cesitlilikleri elde edilerek, bu veriler ile dnceki populasyon ¢alismalarinin
karsilastirilmasmna ve filogenetik iliskilerin aydinlatilmasma katki saglanacagi

diistiniilmektedir.

Anahtar kelimeler: Y kromozomu, kisa ardisik tekrar dizileri, haplotip, Elaz1g



ABSTRACT

EXAMINING THE DISTRIBUTION OF ALLELE FREQUENCIES OF 16 Y
SHORT TANDEM REPEAT (STR) LOCI IN THE ELAZIG POPULATION

The purpose of our study is to research the polymorphism rates in the short
sequential iterative sequences of the 16 loci on the Y- chromosome of masculine
individuals, who are members of the population in Elazig. It has been aimed with the
detected polymorphism to constitute Y-STR DNA banks which belong to the Turkish
population, and to examine the sensibility of 16 Y-STR loci which belong to the
population of Elazig in forensic cases. It’s also considered that it will also have a
share in enlightening some familytree determinations and mass migrations.

This study was carried out at the DNA Laboratory of the Department of
Forensic Medicines at the Firat University Faculty of Medicines, on blood species of
local 250 masculine individuals in Elazig who weren’t relatives of eachother.
GenoMik DNA isolations were derived from blood species. The AmpF/STR Y-Filer
TM PCR Amplification Kit of the isolated DNA were used for ingreasing the gens
areas of the desired loci. The electrophoresis of PCR items was carried out with the
ABI 310 Sequence Device, and the results were analyzed with GeneMapper
Software Version 3.2. The haplotypes and densities which emerged after the results
were evaluated with Arlequin 3.0, and were determined respectively.

There are few studies related with Y-STR loci in Turkey (DYS456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448), and none
in Elazig. Y-STR are unique for each community and are also unique for every
ethnic society in the same country. Thus, considering that Y-STR densities which
were determined abroad, were also valid for Turkey or applying processes based on
these densities is wrong and displays a deprivation of any scientific basis. In our
study, no special allele was found in Elazig, and the highest genetic variety locus was
DYS385a/b (0,962), the lowest was DYS391 (0,473). 15-16 dublication was detected
in locus DYS19. 250 varieties of haplotypes were derived from 250 individuals and a

sensibility of 1.0000 resulted when all the loci were taken into attention. It’s
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determined that the 16 Y-STR loci is reliable for paternity tests, and forensic cases
because the sensibility for the population of Elazig is high.

As a result, the haplotypes, allele and haplotype frequences of locus 16 Y-
STR were derived, and it’s supposed that contribution will be caused to the
comparison of these data and the previous population studies, and enlightenment to

the phylogenetic relations.

Keywords: Y chromosome, short tandem repeat, haplotype, Elazig
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1. GIRIS

Yasam, hiicrelerin bir canli organizmay1 meydana getirmek ve siirdiirmek i¢in
gerekli olan genetik bilgileri depolama, geri alma ve ¢evirme yetenegine baghdir. Bu
kalitsal bilgi hiicre boliinmesiyle bir hiicreden onun yavru hiicresine ve bir organizma
neslinden bir sonrakine, organizmanin tireme hiicreleriyle gecer. Bu bilgiler her canli
hiicrede biitlin olarak bir tiiriin ve onun bireylerinin 6zelliklerini belirleyen bilgi
iceren elemanlar olan genler seklinde depolanir(1-3). Giliniimiizde insan
deoksiriboniikleik asit (DNA)’leri arasinda farkliliklar olusmasi, baslangigtan bu
yana mutasyonlarin birikmesinin sonucudur. Bu farkliliklar, o insanlarin genetik
gecmisinin tarihine ve akrabaliklarina 1s1k tutacak diizeydedir. Molekiiler teknikler
bu kayitlar1 degerlendirmeye olanak saglamakta ve yol gostermektedir. Bu da
insanlarin genetik farkliliklarinin, evriminin 6grenilmesine yonelik ilgide ve bu
amagla yapilan caligmalarda hizli artisa neden olmustur (2).

Y kromozomu, yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugunda olan en kiigiik ikinci
insan kromozomudur. Insan genomunun sadece %2’ sini olusturmaktadir(2, 4).
Mayoz béliinme sirasinda psddootozomal bolgeleri (kisa kolun distal ucunda PARI,
uzun kolun tepe kisminda PAR2) disinda rekombinasyona ugramamasi nedeniyle,
babadan ogula degismeden aktarilmaktadir. Ayrica diger kromozomlara nazaran
daha diisiik oranda mutasyon hizina sahip olmasi1 nedeniyle filogenetik ve adli tip
calismalarinda Y kromozomu, otozomal ve mitokondrial DNA’ya nazaran daha
avantajhidir(2, 5, 6).

Deoksiriboniikleik asit polimorfizmleri, DNA molekiiliiniin yapisinda yer
alan ve bireyler arasinda farklilik gosteren niikleotid degisimleridir. Bu degisimler
ekson veya intron bolgelerinde olabilmektedir. DNA polimorfizmi, delesyon,
insersiyon, nokta mutasyonlar vb. mutasyonlar sebebiyle olugsmaktadir. Ancak DNA
dizisindeki bu farklara intron bolgelerde ekson bolgelere gore daha siklikla
rastlanilmaktadir(4, 7, 8).

Short tandem repeat (STR)’ler yiiksek polimorfizme sahip oldugundan
populasyon genetigi c¢alismalarinda adli bilimlerde tercih edilen markerlar
olmuslardir. Insan kimlik testi ile adli vakalarda kanit ile siiphelinin eslesmesi, nesep
tayinleri, tarihsel arastirmalar, kayip kisilerin arastirilmasi, biiyiik felaketlerde
cesetlere ait parcalarin birlestirilmesi, su¢lularin DNA bankalarmin olusturulmasinda
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ozellikle kullanilirken(9), Y kromozomu STR incelemeleri, erkek profili ve erkege
ait Ozellikleri belirlemek icin degerli olup kadin karaktere ait profili belirlemek
acisindan kullaninmi s6z konusu degildir. Ayrica babadan ogula biitiin olarak
aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyonlar disinda ayni olmaktadir.
Y kromozomu STR incelemeleri popiilasyon genetigi, goglerin belirlenmesi, erkek
tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amagli da kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
olaylarinda olay yerinde bulunan kadm-erkek karisim kaynakli biyolojik
materyallerden erkek bireyin identifikasyonunda 6nemlidir(2, 10). Cinsel suglarin
tamamina yakimi erkekler tarafindan islenmektedir. Bu da sadece paternal (babadan
ogula) kalitim gosteren Y kromozomunu adli genetik yonden daha ilgi ¢ekici ve
onemli hale getirmistir(10).

Adli olgularin genetik kimliklendirilmesinde, insanlarin “’parmak izi yerine
gecen’” DNA farkliliklarindan yararlanilmaktadir(8, 11, 12). Molekiiler tekniklerin
ve teknolojinin hizli ilerleyisi ile olay ortaminda birakilan tek bir hiicreden yola
cikilarak suclunun tespit edilmesi miimkiin hale gelmistir. DNA tiplendirmesi, 1985
yilinda PCR’mn gelismesi ile birlikte baglamig, 1990 yilinda ilk STR gelistirilmis,
1992 yilinda ilk a¢iklanan STR’nin kapiller elektroforezi yapilmistir. 1996 yilinda ilk
ticari STR multiplex kiti olusturulmus, 1998 yilinda US National Database (NDIS)
ile CODIS lokuslar1 tanimlanmig ve 2000 yilinda ticari STR kitlerinin rutin kullanimi
oldukca artmistir(9).

Bu calismada, en az ii¢ jenerasyon Elazig’da yasayan ve birbirleriyle erkek
atasal akrabaligi olmayan 250 erkek bireyin 16 Y-STR lokusuna ait genotipler
bulunarak, bu lokuslarm alel frekanslar1 ve genetik ¢esitliligi hesaplanmistir. Boylece
yerel populasyonlarla yapilmig veya yapilacak ¢alismalarla karsilastirilmasi, ayrica
tim populasyonlarin DNA verisi olusturuldugu zaman, populasyonlarin orjini ve

yapis1 hakkinda katki saglayacagi sdylenebilir.
1.1. DNA Molekiiliiniin Yapisi

Deoksiriboniikleik asit {i¢ {initeden olusan polimerik bir niikleik asit
makromolekiiliidiir. Bunlar, bes karbonlu seker (deoksiriboz), azot tastyan bir baz ve
bir fosfat grubudur. Bazlar, piirin (adenin ve guanin) ve pirimidin (timin ve sitozin)
bazlar1 olmak {izere iki gruba ayrilir. Bir baz, fosfat ve seker grubundan olusan
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niikleotidler, komsu deoksiriboz birimleri ile 5’-3” fosfodiester baglar1 ile uzun
poliniikleotid zincirleri seklinde polimerize olurlar (Sekil 1). Bu zincirlerden her biri
bir DNA zinciri veya bir DNA ipligi olarak bilinir(4, 5, 13).

Insan genomu, yaklasik 50 milyon (en kiigiik kromozom olan 21. kromozom)
ile 250 milyon (en biiyiik kromozom olan 1. kromozom) arasinda degisen sayida baz
cifti iceren poliniikleotid zincirleri bulundurmaktadir(4, 13).

1953°de James Watson ve Francis Crick, DNA’nin bilinen ¢ift sarmal (double
helix) modelini kurdular. Bu helikal yap1, bazlar arasindaki hidrojen bagiyla bir arada
tutulan ve ters yonde ilerleyen iki poliniikleotid zincirden olusmus, saga doniislii
spiral bir merdivene benzemektedir (Sekil 1). Iki iplik birbiri ekseni etrafinda
antiparalel olarak sarilmasi ile meydana gelen ¢ift sarmal yapidadir(4, 14). Bir
zincirdeki adenin (A), digerindeki timin (T) ile guanin (G) ise digerindeki sitozin (C)
ile eslesir. Sonug olarak, bir zincirdeki niikleotid baz dizisine ait bilgi, diger zincirin
baz dizisini otomatik olarak belirlemektedir. Iki poliniikleotid zincir, farkli iplikler
iizerindeki bazlarin arasindaki hidrojen baglariyla bir arada tutuldugundan biitiin
bazlar c¢ift sarmalmn i¢ tarafinda, seker-fosfat omurgasi ise dis taraftadir(4, 5, 15).
DNA’nin, hiicre ¢ekirdeginde paketlenmesinin ilk basamagi niikleozom olusumudur.
DNA molekiiliiniin lizin ve arjininden zengin bazik histon proteinleri ile baglanmasi
ile kromatin yapisi olusur(4, 14).

Okaryotlarda ¢ekirdekteki DNA, farkli kromozomlar arasinda boliinmiistiir.
insan genomu (yaklasik 3,2x10° niikleotid) 24 farkli kromozoma dagitilmistir(4). Her
kromozom ¢ok wuzun bir dogrusal DNA molekiilinden meydana gelmistir.
Kromozomlar, DNA paketlenmesiyle ilgili proteinlere ek olarak, gen ifadesi, ayni

DNA yapimi1 ve onarimi i¢in gerekli olan bir¢ok baska proteini de igerir(4, 14, 15).

Deoksiriboniikleik asit molekiiliiniin baz dizisinin tiimii protein liretiminden
sorumlu degildir. Protein kodlayan kisim tiim genomun %3’i kadardir. Geri kalan
kistm ise protein kodlamasi gerceklestirmez. Kodlama yapmayan bdlgelerin
fonksiyonlarinin ne oldugu heniiz tam olarak bilinmemektedir. Asir1 degiskenlik
gosteren bu bolgelerin polimorfizmlerinin sebebi delesyon, insersiyon, nokta

mutasyonlar1 ve ardisik tekrar eden dizinlerdir(13, 16).

Deoksiriboniikleik asit, RNA ve protein arasindaki iligki birbiri i¢ine
gecmistir. DNA RNA’nin, RNA ise polipeptidin sentezini ve dizisini belirler. DNA
3



ve RNA’nin sentez ve metabolizmasinda 0zgiil proteinler yer almaktadir. Bu bilgi
akis1 molekiiler biyolojinin santral dogmasi olarak adlandirilir. Genetik bilgi, DNA’
da kod (genetik kod) araciligi ile saklanir. Bu kodlar polipeptidlerin aminoasit

dizilerini belirleyen ve birbirlerine komsu olan baz dizileridir(14).
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Sekil 1 (17). Hiicrede DNA’nin yapist.
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1.2. Genetik Polimorfizm

Polimorfizm bir populasyonda veya populasyonlar arasinda, bir genin alelleri
ya da bir kromozomun homologlariyla birlesen ¢esitli fenotipik formlarin varlig1 yani
bir lokusta bir alelden fazlasmin bulunmasi durumudur. Ayrica bir toplumun genetik
yapisindaki varyasyonlarin (farkliliklarn) varligi ve birden fazlasmin birlikteligi
“’genetik polimorfizim’’ olarak adlandirilir(8, 11).

Genomdaki degisiklikler yapisal gen bolgesinde olabilecegi gibi yapisal
olmayan boélgelerde de yer alabilmektedir. Yapisal gen boélgesinde olabilecek
degisiklikler gen iirlinliniin islevsel bozukluguna neden olursa, bu degisiklikleri
tastyan bireylerin toplumsal ayiklanmasi ile sonucglanabilmektedir. Dolayisiyla
yapisal gen bdlgelerinde gozlenen polimorfizm genellikle populasyonda bir siireg
icinde meydana gelen degisiklikleri tam olarak yansitmayacagindan filogenetik
calismalarda yeterince informatif (bilgilendirici) degildir. Buna karsilik yapisal
olmayan bolgelerdeki polimorfik degisiklikler c¢ogunlukla ayiklanmaya neden
olmayacagimdan (notral etkili) populasyon i¢cinde korunarak varliklarini
sirdiirebilmektedirler. Bu nedenle yapisal olmayan bdolgelerdeki polimorfizm
populasyonlardaki bireylere yansiyacagindan izlem ve degerlendirilmesi daha kolay
ve bilgilendirici olacaktir (18, 19).

Bir lokusun polimorfik olarak adlandirilmasi i¢in toplum icinde o lokusla
ilgili iki veya daha fazla allelin bulunmasi gerekmektedir(10). Insan genomundaki
polimorfik alanlar Sekil 2°de gosterilmistir.

A. Protein kodlayan bdlgedeki polimorfizim

B. Protein kodlamayan bdlgelerdeki polimorfizim
1. Cesitli sayida tekrar eden diziler (VNTR)
1.1. Makrosatellitler
1.2. Minisatellitler
1.3. Mikrosatellitler

2. Tek niikleotid polimorfizmi (SNP)



Protein kodlayan bdlgelerdeki polimorfizmler arasinda; kan gruplari, al-
antitripsin,  haptoglobin, transferin, seruloplazmin, apolipoproteinler ve
immunoglobulinler bulunmaktadir. Bu tir polimorfizmlerin ¢dziimlenmesinin
genetik, antropolojik ve klinik olarak 6nem tasidigi gosterilmistir(20, 21). Polimorfik
baz pozisyonlarinin orani, genomdaki rastgele olarak segilen DNA pargaciklar igin
asag1 yukar1 1/1000 baz ciftidir. Protein kodlayan bolgeler ise cok kati segici baski
altinda olmalar1 nedeniyle, genomda protein kodlayan boélgeler icin gdosterilen
heterozigot niikleotidlerin oranindan 2,5 kat daha fazladir (yaklasik olarak
1/2500)(15).

[HEAN GEHOMU
|

I 1
MITOKONDRIAL DHA GEKIRDEE GENOMU
(16.5 kb) (3 Million kb)
|
TOTAL GENOMUN VAKLASEH TOTAL GEHOMUN YAELAZIE
%5 T K ODLAYAH DIFTLER #%90-957T KODLAMAVAN DIZILER.
|
[ 1
TEEFARLATAN DA
TEERARLAMAY AN (5 4 ¥ GENOMITHITN
DIZILEE (%%70-73 R I
I
| |
KOM3U DIZILER
LIDER DIZILER PEEUD O GENLER
FRAGMAN DIZILER.
INTRONLAR
COGALTICILAE
SERPISTIRILMIS TEEKRARLIDHA ARDISIE TEKRARLI DA (% 10)
(% 10-157

ARDIZIE TEERARLI GEMLER SATELLIT(VAKL &S 5)
(EODLAY AH DIZILER) TEERARLAYAN OHITE= BIREAG
1000 EAZ GIFTIMDE BIR
MEROS ATELLIT ML SATELLIT

. LO5 AT 1500 LOKUS
MAKRO SATELLIT (BASITDIZLS TR) TEKCRARL AY AN DWITE-
(TAERARLAT AN (THITE= 25 BAT (IFTI, 10 B AT CIFTI
BIREAG 1000 B AT CIFTI) S0000L0EUS

Sekil 2 (8). Insan genomundaki polimorfik alanlar
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Belirli restriksiyon endoniikleaz kesilme bdlgelerindeki degisimlerden olusan
RFLP’ler tek niikleotit polimorfizmi (SNP, single nucleotide polymorphism) olarak
bilinir ve genel polimorfizim simiflandirilmasimin kiigiik bir alt grubunu olusturur(4,
12).

Cesitli kisa ardisik tekrarlardan meydana gelen baz dizileri VNTR
polimorfizimleri olarak adlandirilir. Meydana gelen bu tekrar dizilerine satellit DNA
denilmektedir Bu satellit DNA dizileri, genomdaki yerlesimlerine, tekrar dizilerinin
toplam uzunluguna ve tekrar birimlerinin uzunluguna gore farkhiliklar
gostermektedir(22). Satellitler, tekrar dizilerinin uzunluguna bagli olarak uzun
tekrarlar (makrosatellitler), kisa tekrarlar (minisatellitler) ve c¢ok kisa tekrarlar
(mikrosatelliler) olmak tizere 3’ e ayrilirlar.

Degisken sayidaki tekrarlayan 6-100 baz ¢ifti uzunlugundaki tekrar dizilerine
minisatellit DNA dizileri denilmektedir. Polimorfik 6zelliklerinden dolayr DNA
analizlerinde tan1 amacgh (babalik testi, adli tip, kalitsal hastaliklarda mutant allellerin

tespiti) olarak kullanilabilmektedir(10, 11).
1.3. Mikrosatellitler

Yapisal olmayan DNA boélgelerinde 2-7 baz c¢ifti tekrar dizilerinden olusan
kisa ardisik tekrarli DNA dizileri mikrosatellit olarak adlandirilir(23, 24). Tekrar
biriminin daha kisa olmas1 nedeniyle daha fazla polimorfizm icermeleri bakimindan
Ozel bir 6nem tasimaktadir. Zira tekrar birimi daha kisa olan bélgelerde, satellit
lokuslar1 i¢in temelde etken mutasyon mekanizmasi olan replikasyon kaymasi

(replication slippage) diger lokuslara gore daha fazla meydana gelmektedir(19, 25).

Mikrosatellitlerin genom i¢inde, kodlayici ve diizenleyici fonksiyonlari
oldugu diistiniilmektedir. Yapisal olmayan polimorfik bolgelere ait alellerin
mutasyonlar1 biriktirebilme 6zellikleri evrimle hizinin hesaplanmas1 ve gen gociiniin
izlemi i¢in daha tutarli bilgi olusturacagindan STR gibi bdlgeler filogenetik
calismalarda ve insan yayilim modellerinin olusturulmasinda bilgi kaynagi olarak

tercih edilir (26).

Bu tekrar dizilerinin yiiksek cesitliligi, populasyon genetigi, paternite ve
akrabalik tayininde genetik isaretleyici olmalarini saglamaktadir(10, 18, 25-29).

Genetik haritalamada marker (belirteg) olarak da kullanilan bu bdlgelerin
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arastirilmasi, farkli bolgelerde yasayan insanlar arasindaki farkliliklarin ve

olusturduklar1 haplotiplerin belirlenmesine yonelik yapilmistir(30-33).
1.4. Y kromozomu ve mikrosatellit polimorfizmi

Insan diploid bir canhdir. Y kromozomunun non-homolog (eslik
gostermeyen) bolgesi ve mitokondri DNA’s1 tek kopya halinde bulunmaktadir(34). X
kromozomu ve otozomal kromozomlar nesilden nesile aktarilirken rekombinasyona
ugrayabilirken, Y kromozomu sadece babasal ataya, mitokondri DNA’s1 ise
genellikle sadece anasal ataya sahiptir. Bu iki tip kromozom genellikle mayoz
sirasinda rekombinasyona ugramaz ve bilgi oldugu gibi aktarilir(2, 5, 11). Bu sebeple
alel ciftleri halinde bulunan lokuslara gore tek kopya halinde bulunan lokuslarin
incelenmesi belirtilen amaca daha uygun olacaktir.

Okaryotlarda niikleus DNA’sindan bagimsiz kalitim gdsteren organel
DNA’larinm varligi 1900°1li yillarin baslarinda gosterilmistir. Mitokondri DNA’s1
cift zincirli halkasal bir molekiildiir. Yaklasik 16,5 kb biiyiikliigiinde halkasal
DNA’ya sahiptir. Mitokondri DNA’s1 kendi islevleri i¢in gerekli biitiin RNA tiirlerini
ve bazi proteinleri sifreleyen genetik bilgiyi tasimaktadir. Mitokondrial DNA
dizisinin biiylik bir kismi yapisal genleri icerir. Aralarda az miktarda kodlanmayan
DNA dizileri de bulunmaktadir. Genomu, niikleer genoma nazaran ¢ok daha kiigiik
ve deneysel calisma yapilabilmesi daha kolaydir (4, 10).

Y kromozomu 21. kromozomdan sonraki en kiiclik insan kromozomu olup,
yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugundadir. insan genomunun sadece %2’ sini
olusturmaktadir(35). Kromozomun kisa ve uzun kollarmin distal uglarinda iki
psodootozomal heterokromatik alan (PAR1 ve PAR2) bulundurmaktadir. Bu alanlar,
iki sex kromozomunun (X-Y) mayoz esnasinda dogru ¢iftlesmesinden sorumlu olup,
X kromozomu dizilimi ile homoloji gostermektedir(35)(Sekil 2) (33).

Y kromozomunun %60’dan fazlasi kromozomun q kolunda bulunan tekrar
motiflerinden olusur(36).

Y kromozomu konsorsiyumu (YCC)’nun elde ettigi veriler, Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Referance Database) i¢inde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun 6nerdigi ve en iyi sonug¢ alinan DYS19, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS385a,b, DYS438 ve
DYS439 lokuslar1 genisletilmis (expanded) haplotip lokuslari, DYS19, DYS389I,
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DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392 ve DYS393 lokuslar1 ise minimal haplotip
lokuslar1 olarak adlandirilmistir.

Y kromozomu ile ilgili 6zellikle 90’larin ikinci yarisindan sonra bir¢ok caligma
yapilmistir. Degisik tilke, halk, topluluk veya cografik bolgelerle ilgili ¢cok sayida
calisma literatlirde(29-32, 37-39) yaymlanmistir. Yapilan caligmalarla alelik
polimorfizmler, buna bagli olarak haplotipik polimorfik dagilimlar ve bu lokuslarin
mutasyon sikliklar1 belirlenmeye calisilmis, toplumlararasi baglant1 ve akrabalik

dereceleri, insan evrimi ve go¢ yollar1 arastirilmistir(40, 41).

- Xp22.32

- Xp22.2

_: p =

. Xpll.3

- Xpl1.22

Xql2

S=-Yp11.31

‘ Yq11.2:
= Yql1.223

Yql2

Sekil 3 (42). X ve Y kromozomlarinin genel karsilastiriimasi

Ozetleyecek olursak; Y kromozomu polimorfizminin incelenmesi 6zellikle
asagidaki dort konu bakimindan 6nem kazanmaktadir:
1. Insan evrimi ve insan evriminin genel ¢1kis noktasi
2. Adlitp
3. Babalik tayinleri

4. Gog yollari



Calismamizda kullanilan 16 Y-STR lokuslar;; DYS456, DYS389I/11,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) yiiksek derecede
polimorfizm gosteren genisletilmis haplotip lokuslari igermesi, sadece Elazig yerli
erkek bireylerinin haplotip profilini gostermesi agisindan daha spesifik ve birey
sayisi agisindan diger caligmalarla karsilastirildiginda oldukga yeterli olmasi

nedeniyle 6nemlidir.

DYs4s58 DYS450 DY35459a
DYS463 DYS449 DY S464b DYS464c
DYS455 DYsS454 DY S464a DYs4dsedd

DYS448
DYS463|nvysas DYS447 DYS452

T T[T T T I T 1T 11
Mb | 5 |1p |k15|

DY3458b

Dvsses  DYS19 pysast\ DYS390 [ Dys3ez
— - DYS389 lill 2
Minimal haplotype loci DYS385a DYS385b 7

=X T D

heterochromatin

Sekil 4 (43). Bilinen baz1 Y-STR lokuslarinin Y kromozomu tizerindeki yerlesimleri

Diinyadaki Y kromozomu ile ilgili ¢caligmalarin bir merkezde toplanmasi ve
uygun smiflandirma yapilabilmesi amaciyla 1995 yilinda Y Kromozomu
Konsorsiyum’’u YCC kurulmustur(2). YCC’nin elde ettigi veriler Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Reference Database) iginde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun oOnerdigi ve en iyi sonu¢ alman 9 lokusun
olusturdugu haplotip (DYS19, DYS385a/b, DYS389I/II, DYS390, DYS391,
DYS392 ve DYS393) “minimal haplotip” olarak tanimlanmistir. “’Genigletilmis
(expanded) haplotip’’ ise minimal haplotip lokuslarna ilaveten YCAIla/b duplike
lokuslarinin eklenmesi ile olusan 11 lokusun olusturdugu haplotiptir(44). Biz
calismamizda minimal haplotip lokuslara ilave olarak SWGDAM (Scientific
Working Group on DNA Analysis Methods)’ 1 tavsiye ettigi DYS438 ve DYS439
lokuslar1 ile yiiksek polimorfizm gosteren DY S437, DY S448, DYS456, DYS458, Y
GATA H4 ve DYS635 (Y GATA (C4) lokuslarini inceledik.
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Mikrosatellitlerin allelik durumu polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) tarafindan
ortaya konmaktadir. DNA laboratuarlarnda PCR’mn énemi c¢ok biiyiiktiir. Ik defa
1985 yilinda tarafindan yalnizca birkag saatte DNA’nin spesifik zincirlerinin
milyonlarca kopyasinin yapilabilmesinin bulunmasi ile molekiiler biyoloji tamamen
degistirmistir (41).

Polimeraz zincir reaksiyonunun temel bilesenleri, kalip olarak kullanilan DNA
molekiilii, DNA polimeraz enzimi, primerler, dANTP karigimi, tampon ve MgCl, diir.
Polimeraz zincir reaksiyonu ¢ift iplikli bir DNA molekiiliinde hedef dizilere iki
oligoniikleotid primerin baglanmasi ve uzamasi esasma dayanir. Amplimer olarak da
adlandirilan oligoniikleotid primerler, kalip DNA molekiilii yaklagik 94° gibi yiiksek
sicaklik derecelerinde denatiire edildikten sonra, tek iplikli DNA molekiilleri
iizerinde kendilerine tamamlayici olan bdlgelerle melezlenirler. Primerlerin spesifik
olarak hedef dizilere baglanmasi diisiik sicaklik derecelerinde gerceklesir. DNA
polimeraz enzimi, uygun tampon ve dort cesit deoksiriboniikleotid trifosfat (ANTP)
varliinda primerin 3’ hidroksil ucundan uzamasm saglar. Boylece kalip DNA
ipligine tamamlayici olan yeni DNA molekiilii sentezlenmis olur. Bir PCR dongiisii
denatiirasyon, primerin eslenmesi ve uzama olarak adlandirilan {i¢ agsamadan olusur.
Ardarda tekrarlanan denatiirasyon, primerlerin baglanmasi ve primerlerin uzamasi
evreleriyle DNA pargalari iissel olarak artar(45) (Sekil 5).

Polimeraz zincir reaksiyonunda her dongiiniin sonunda yeni sentezlenen DNA
zincirleri, bir sonraki dongii i¢in hedef (ata) zincir olabilir. Sekil 6° da gorildiigi gibi
bu reaksiyonun ana iiriinii, sonu oligoniikleotid primerlerin 5’ ucu olan ve uzunlugu
primerler arast uzaklikla tanimlanan bir dsDNA parcasidir. Basarili bir
amplifikasyonun ilk dongiisiiniin iirtinleri, iki primerin baglanma bolgeleri arasindaki
uzakliktan daha fazla uzunluga sahip, farkli boyutlarda DNA molekiillerdir. ikinci
dongiide, istenen uzunluktaki DNA zincirleri olusur. Bu {iriiniin miktar1 diger
amplifikasyon dongiilerinde lineer olarak cogalir ve reaksiyonun temel c¢iktisini
olusturur. Amplifikasyon, baslangictaki ana zincirin reaksiyon sonundaki kopya
sayist bi¢iminde (2"-2n)x formiiliiyle agiklanir. Burada n dongii sayisi, 2n ilk ve
ikinci dongiiden sonra elde edilen uzunlugu bilinmeyen iiriinler, x ana zincirin kopya

sayisidir(46) (Sekil 6).
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Sekil 5 (47). PCR ¢ogaltiminin basamaklar1
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Sekil 6 (47). DNA’nin tissel olarak ¢cogaltilmasi
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1.5. Y Kromozomunun Adli Olaylarda Kullanimi

Adli, antropolojik, evrimsel ve nesep tayini ¢calismalarinda Y-STR lokuslarina
ilgi giderek artmaktadir. Y kromozomu polimorfizmi ¢alisildiginda, polimorfizmin
populasyon bilgileri hakkinda c¢ok Onemli ayrmtili veri tabanlarmma sahip
olunmaktadir.

Y kromozomu STR incelemeleri, popiilasyon genetigi, goclerin belirlenmesi,
erkek tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amaclh kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
suclarinda, hem saldirgan erkege hem de magdureye ait deliller karigik haldedir.
Erkek kadin oraninin kadmn lehinde oldugu karisik Orneklerde otozomal DNA
calisildiginda fazla miktarda olan ve baskin durumda bulunan kadma ait DNA,
ortamdaki gerekli maddeler i¢in yarigmakta ve erkege ait DNA’nin amplifikasyon
sanst olduk¢a diismektedir(24). Bir ¢alismada 500 pg erkek DNA’sinin kadin
DNA’st ile 1/4000 oraninda karistirildigi ¢aligmada tam bir Y-STR profili
okunabilmistir. Ancak erkek/kadin oranmin 1/5000 ve iizerinde oldugu karisimlarda
Y-STR amplifikasyonunun inhibe oldugu bildirilmektedir(1, 2). Bu gibi durumlarda
failin saptanmasi ve olayin aydmlatilmasi i¢cin bu karisimdan saldirgan erkege ait
materyalin ayrilabilmesi ve erkek profilin belirlenebilmesi son derece onemlidir. Y
kromozomu testleri; saldirgan erkek ile magdure kadinin biyolojik Orneklerinin
karigim halinde oldugu bu tiirde biyolojik delillerde; stiphelilerle karsilastirilabilecek
nitelikte, yeterli ve giivenilir bilgi vermektedir. Ancak Y-STR’nin ayrim giicii
otozomal STR’lerden belirgin olarak diisiiktiir(48) ve atasal soylar ayn1 Y-STR
haplotiplerine sahip olmasi nedeniyle (mutasyon olmadig: taktirde) babalar, ogullar,
erkek kardesler, amcalar ve atasal kuzenler birbirinden ayirt edilemezler ve otozomal
STR’ ler ile desteklenmesi gerekmektedir. Y kromozomu babadan ogula komple
(biitiin olarak) aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyon ve genetik
anomaliler disinda, ayni olmaktadir (48, 49). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan

Y-STR louslar1 ve uzunluklar1 Sekil 7°de gosterilmektedir.
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DYS5393 DYS391 DYS439 DYS635 DYS392

GS500-internal lane standard

Sekil 7 (50). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan AmpF/STR YFiler lokuslari

1.6. Y kromozomu Lokus Mutasyonlar

Genetik profilin degerlendirilebilmesi i¢in c¢alisilan her lokusun mutasyon
oranlarinin bilinmesini gerektirir. Otozomal STR’ lerin tersine Y-STR mutasyon
oranlarma ait bilgiler son zamanlara kadar sinirliydi. Heyer ve ark. (51), Binchi ve
ark. (37), Kayser ve ark’ nin (52, 53) yaptig1 calismalar bu eksikligi nispeten
gidermistir. Bu c¢alismalarda bazi lokuslarda (DY S392, DYS393) hic mutasyona
rastlanmazken, DYS390 lokusunda bu oran 8,58x10~ olarak saptanmustir. Tiim
lokuslar dikkate almndiginda ise ortalama mutasyon oram1 2,8x10° olarak
bulunmustur. Bu sonu¢ her bin baba/ogul ¢iftinden yaklasik ii¢iinde mutasyon
bulunacagi anlamina gelmektedir. Literatiirde bazi lokuslar i¢in duplikasyon
bildirilmistir (DYS19 ve DYS385). DYS19 lokusunda duplikasyon orani %0,12
olarak saptanmistir(38, 52, 54, 55).

Babalik testlerinde 6-15 STR lokusu i¢in bir veya iki lokusta mutasyona
uygun dislama saptandiginda bu durum babaligin dislanmasindan ziyade mutasyona
atfedilir. Oysa ikiden fazla dislama baba adaymin biyolojik baba olmadig: yoniinde
yorumlanir. Babaligin dislanmasi1 ancak yeterli sayida, ornegin 9 Y-STR lokusu

calisildiginda en az 3 diglamanin saptanmasi ile miimkiin olur(53).
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2. GEREC VE YONTEM

2.1. incelenen Mikrosatellit Lokuslari

Bu c¢alismada, en az ii¢ nesil Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal
akrabaligr bulunmayan 250 erkek bireyde, Y kromozomu spesifik 16 lokusun
incelenmesi amag¢lanmistir. Bu lokuslar DYS456, DYS3891, DYS390, DY S389IlI,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA
C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448’dir.Incelenen
lokuslardan DYS392 lokusu triniikleotid tekrar, DYS19, DYS385a/b, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS393, DYS456, DYS458, DYS439, DYS635, Y
GATA H4, DYS437 lokuslar1 tetraniikleotit tekrar, DYS438 lokusu pentantikleotit
tekrar ve DY 'S448 lokusu hekzaniikleotit tekrar igermektedir.

Bu calismada 16 Y-STR lokusu incelemek icin (46) Y-filer (Applied
Biosystems, Foster City, CA) kitini kullandik.

2.1.1. DYS456 lokusu

Bu lokus (AGAT), dortli tekrar ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 12 ile 18
arasinda, uzunluk ise 100 ile 124 B¢ arasinda degigsmektedir. AGAT tekrar sayisi ile
allel sayis1 paralel olarak degigsmektedir. En sik goriilen alel 15 (alel siklig1 0,42069),
uzunluk 112 B¢, mutasyon hizi % 0,53, genetik cesitliligi ise 0,70864 olarak
bildirilmistir(56). Tablo 1°de lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

verilmektedir.

Tablo 1. DYS456 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS456 Alelleri 12 13 14 15 16 17 18
Uzunluk (Bg) 100 104 108 112 116 120 124
Bg: Baz cifti

Asagida, 15 tekrarli 112 B¢ uzunlugundaki (AGAT);s DYS456 aleline ait

zincir dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/
AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/ATTCCATT
AGTTCTGTCCCTCTAGAGAACCCTAATACATCAGTTTAAGAA
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2.1.2. DYS 389 I/II lokusu

Bu lokus (DYS389I); (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 9 ile 16 arasinda, uzunluk ise 143 ile 171 Bg
arasinda degismektedir. Birinci ve iigiincii parca TCTG, ikinci ve dordiincii parga
TCTA tekrarlarmdan olusmaktadir. Ikinci ve iigiincii tekrar pargasi arasinda, 5° ucu
primer dizisinin benzeri dizi bulunmaktadir. DYS389 lokusu, STR bdlgesinin PCR
ile ¢ogaltilmas1 sonucu biri biiyiik (dort tekrar parcasini da igerir), digeri kiigiik
(iglincii ve dordiincii tekrar parcasini igerir) iki {iriin elde edilir. DYS389 I
lokusunda en sik gdzlenen alel 13, en az rastlanan alel 16, mutasyon orani ise %
0.24 olarak bildirilmistir(57). Tablo 2°‘de lokusun tiim alellerinin genel

siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 2. DYS389 I lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 I Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (B¢) 143 147 151 155 159 163 167 171
Bg: Baz cifti

Asagida ornek olarak 12 tekrarli 154 B¢ uzunlugundaki DY S389 I alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun primerinden sonra 3 TCTG ardindan 9 TCTA tekrar1

mevcuttur.

TA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATC
AATCTATCTATTTATCTAGCAGTCCATCATCT

Bu lokus (DYS3891I); (TCTG), (TCTA), (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar
ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 24 ile 34 arasinda, uzunluk ise 255 ile 295 Bg
arasinda degismektedir. Yapilan son caligmalarda en sik gozlenen alel frekansi 26,
mutasyon oranmi ise % 0,35 olarak bildirilmistir(57). Tablo 3‘de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 3. DYS389 II lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 II Alelleri 24 25 20 27 28 29 30 31 32 33 34

Uzunluk (B¢) 255 259 263 267 271 275 279 283 287 291 295

Bg: Baz ¢ifti
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Asagida ornek olarak 29 tekrarli 273 B¢ uzunlugundaki DY S389 II alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun tekrar birimleri 5 TCTG, 12 TCTA, 3 TCTG ve son
olarak 9 TCTA’dan meydana gelmistir.

5...CCAACTCTCATCTGTATTATCTATGTGTGTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTA/TCTA/TATTATACCTACTTCTGTATCCAACTCTCATCTGTAT
TATCTATGTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCT
A/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATCAATCTATCTATTTATCTAGCAG
TCCATCATCTATCTATGACATTCTTCTACTACTCAGGCATAAC...3

2.1.3. DYS390 lokusu

Bu lokus (DYS390), (TCTG), (TCTA)m (TCTG), (TCTA)q dortli tekrarlari
ile tanimlanmaktadir. Tekrar birimleri heterojendir. Birinci ve iiglincii pargalar
TCTG, ikinci ve dordiincii tekrarlar TCTA birimlerinden olusmustur. Tekrar sayisi
17 ile 28 arasinda, uzunluk ise 188 ile 232 B¢ arasinda degismektedir. Tekrar
bolgelerinde TCTG ve TCTA degisik sayida siralanmaktadir. Yapilan son
calismalarda en sik gozlenen alel frekansi 24 (0,36574), uzunluk 216 B¢, mutasyon
hiz1 % 0,25 ve genetik ¢esitlilik (GD) 0,75855 olarak bildirilmistir(58). Tablo 4‘de

lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 4. DYS390 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS390 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24 25 26 27 28

Uzunluk (B¢) 188 192 196 200 204 208 212 216 220 224 228 232

Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 25 tekrarli 220 B¢ uzunlugundaki (TCTG)g (TCTA)12 (TCTG),
(TCTA)4 tekrarli DYS390 lokusunun alel dizilimi verilmistir.

S ... TATATTTTACACATTTTTGGGCCCTGCATTTTGGTACCCCATAAT
ATATTCTATCTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCATCTATCTATCTTTCCTTGTT
TCTGAGTATACACATTGCAATGTTTTCATTTTACTGTCAC...3
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2.1.4. DYS458 lokusu

Bu lokus (DYS458), (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 13 ile 20 arasinda, uzunluk ise 127 ile 155 B¢ arasinda degismektedir. En sik
goriilen alelin tekrar sayis1 17 (0,32199), uzunluk 143 B¢, mutasyon hizi % 1,06 ve
genetik cesitlilik (GD) 0,78058 olarak bildirilmistir(59). Tablo 5°de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 5. DYS458 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS458 Alelleri 13 14 15 16 16,2 17 172 18 182 19 19,2 20

Uzunluk (Bg) 127 131 135 139 141 143 145 147 149 151 153 155

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 17 GAAA tetraniikleotid tekrarli DYS458 lokusunun, 143 Bg

uzunlugundaki 6rnek dizilimi verilmistir.

GAAAGAAAGAAAAGGAAG/GAA
A/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/

2.1.5. DYS19 lokusu

DYS19 lokusu, (TAGA)stagg(TAGA), dortlii tekrarlari ile tanimlanmaktadir.
Ug¢ TAGA tekrarindan sonra, ikinci parcada bir TAGG tekrar1 ve iiciincii pargada ise
degisen sayida TAGA tekrarlarindan olusur. Tekrar sayist 10 ile 19, uzunluk ise 233
ile 269 arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 14 (0,52893), uzunluk 249 Bg,
mutasyon hiz1 %0,25, genetik cesitlilik ise 0,64388 olarak bildirilmistir(60). DYS19

lokusuna ait alellerin genel siniflandirmasi Tablo 6’da verilmektedir.

Tablo 6. DYS19 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS19 Alelleri 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19

Uzunluk (B¢) 233 237 241 245 249 253 257 261 265 269

Bg: Baz cifti

Asagida 14 tekrarli 248 B¢ uzunlugunda (TAGA)stagg(TAGA);; tekrar

dizilimli DY S19 aleline ait dizilim verilmektedir.
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S5LACTACTCAGTTTICTCTTATAGTCTTITITTAATATATATATAGTATTA
TATATATAGTGTTATATATATATAGTGTTT/TAGA/TAGA/TAGA/TAGG/TA
GA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/T
ATAGTGACACTCTCCTTAACCCAGATGGACTCCTTGTCCTCACTACATGG
CCATGGCCCGAAGTATTACTCCTG:GTGCCCCAGCCACTATTITCCACGTG
CAGAGATTGAC...

2.1.6. DYS385a/b lokusu

Bu lokus (DYS385a/b), y kromozomu iizerinde duplike sekilde iki kopya
halinde bulunmaktadir. Kopyalar ayni genomik dizi icerdiklerinden kullanilan
primerler her iki kopyaya da baglanir ve iki farkli lokus gibi (DYS385a ve
DYS385b) degerlendirilebilir. Bu lokus (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 7 ile 24 arasinda, uzunluk ise 241 ile 308 Bg
arasinda degigsmektedir. En sik gozlenen aleller 11-14 (0,28972) ile 11-15 (0,06986),
mutasyon hizi %0,21, genetik cesitlilik ise 0,83510 olarak bildirilmistir(61). Bu

lokusun alellerinin genel smiflandirmasi Tablo 7°de gosterilmistir.

Tablo 7. DYS385 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS385 Alelleri 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16

Uzunluk (Bg) 241 245 249 253 257 261 265 269 273 277

DYS385 Alelleri 16,3 17 17,2 17,3 18 19 20 21 22 23 24
(devami)

Uzunluk (devarm) 280 281 282 283 284 288 292 296 300 304 308

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 11 tekrarli 257 B¢ uzunlugundaki DYS385a/b lokusuna ait alelin

dizilimi 6rnek olarak gosterilmektedir.

5’...AGCATGGGTGACAGAGCTAGACACCATGCCAAACAACAACAAAG
AAAAGAAATGAAATTCAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAGAAAGAAAGT
AAAAAAGAAAGAAAGAGAAAAAGAGAAAAAGAAAGAAAGAGAAGAA
AGAGAAAGAGGAAAGAGAAAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAAGGAAG
G/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAGAAAAAGAAAGGAGGACTATGTAATTGGC...>
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2.1.7. DYS393 lokusu

DYS393 lokusu (AGAT), dortlii tekrarlarini icermektedir. Tekrar biriminin,
tekrar sayisinin degismeyecek sekilde 5’ ucuna dogru 1 B¢ kaymasi ile TAGA, 2 B¢
kaymast ile AGAT seklini almaktadir. Tekrar sayis1 9 ile 17 arasinda, uzunluk ise
108 ile 140 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 13 (0,71153), uzunluk
124, mutasyon hiz1 %0,08 ve genetik ¢esitlilik ise 0,46218 olarak bildirilmistir(62).
DYS393 lokusu alelleri ve uzunluklarinin genel siniflandirilmas: tablo 8’de
gosterilmistir.

Tablo 8. DYS393 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS393 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 108 112 116 120 124 128 132 136 140
Bg: Baz cifti

Asagida Ornek olarak verilen dizilim, 15 tekrarli 132 B¢ uzunlugundaki

DY S393 lokusuna aittir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGA
T/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AT
GTATGTCTTTTCTATGAGACATA

2.1.8. DYS391 lokusu

Bu lokus (DY S391) (TCTA), dortli tekrarlarint igermektedir. Tekrar sayis1 6
ile 14 arasinda, uzunluk ise 89 ile 121 B¢ arasinda de§ismektedir. Son yapilan
calismalarda en sik gozlenen alel 10 (0,56033), uzunluk 105 B¢, mutasyon hizi
%0,28, genetik cesitlilik ise 0,53511 olarak bildirilmistir(63). Bu lokusun alellerinin

genel siiflandirmasi Tablo 9°da gosterilmistir.

Tablo 9. DYS391 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS391 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 89 93 97 101 105 109 113 117 121
Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 11 TCTA tekrarli 107 B¢ uzunlugundaki DYS391 aleline ait dizilim

gosterilmektedir.
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TGTCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA
/ITCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTGCCTATCT

2.1.9. DYS439 lokusu

Bu lokus (DYS439) (GATA), dortlii tekrarlarmi icermektedir. Tekrar sayist 9
ile 16, uzunluk ise 205 ile 233 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 12
(0,44770), uzunluk 217 B¢, mutasyon hizi %0,61 ve genetik cesitlilik 0,67060
olarak bildirilmistir(64). Tablo 10’da lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 10. DYS439 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS439 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (Bg) 205 209 213 217 221 225 229 233
Bg: Baz cifti

Asagida, 12 tekrarli 217 B¢ uzunlugundaki DY S439 lokusuna ait alel dizilimi
ornek olarak verilmistir.

AACATTTAAGTCTTTAATCTATC
TTGAATTAATAGATTCAAGGTGATAGATATACAGATAGATAGATACATA
GGTGGAGACAGATAGATGATAAATAGAA/GATA/GATA/GATA/GATA/GA
TA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GAAAGTATAAGTAA
AGAGATGAT

2.1.10. DYS635 (Y GATA C4) lokusu

Bu lokus (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA),

tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 26 arasinda, uzunluk ise 234 ile
270 Bg arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 23 (0,45658), uzunluk 258 Bg,
mutasyon hizi %0,46, genetik cesitlilik 0,71341 olarak bildirilmistir(65). Tablo

11°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 11. DYS635 (Y GATA H4) lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS635 Alelleri 17 18 19 20 21 21,3 22 23 24 25 26

Uzunluk (B¢) 234 238 242 246 250 253 254 258 262 266 270

Bg: Baz ¢ifti
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Asagida 23 tekrarli 258 B¢ uzunlugundaki DYS635 (Y GATA C4) lokusuna

ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

TGCTGCTGAATGGGAGCAGA
AATGCCCAATGGAATGCTCTCTTGGCTTCTCACTTTGCATAGAATC/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/
TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/
ATTTTCTTTATCCATTCATTGATTGATGGATATTTGGGCTGGTTCC

2.1.11. DYS392 lokusu

Bu lokus (DYS392) (TAT), t¢li tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 6 ile 17 arasinda, uzunluk ise 290 ile 323 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 11 (0,41899), uzunluk 308 B¢, mutasyon hizi %0,07, genetik cesitlilik
0,64804 olarak bildirilmistir(66). Tablo 12°de lokusun tiim alellerinin genel

simiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 12. DYS392 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS392 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17

Uzunluk (B¢) 290 293 296 302 305 308 311 314 317 320 323 326

Bg: Baz cifti
Asagida 12 tekrarli 311 B¢ uzunlugundaki (TAT);, DYS392 lokusuna ait alel
dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

GCCCAAGTGATCTTGCAACATCTCCA
TCCATGTTGCTCCAAAGGACCCAATTTTACTGTAAATGGTTGTATAGTATT
TTATGGTCTACATAGACCATATTTACCATATGTTCATCCATATTTTCTTCA
TTAATCTAGCTTTTAAAAACAACTAATTTGATTTCAAGTGTTTGTTATTTA
AAAGCCAAGAAGGAAAACAAATTTTTTTCTTGTATCACCATTTATT/TAT/
TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TTACT

2.1.12. Y GATA H4 lokusu

Bu lokus (TAGA),ATGGATAGATTA (GATG),AA (TAGA), tekrarlar1 ile

tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 8 ile 13 arasinda, uzunluk ise 122 ile 142 Bg
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arasinda degismektedir. En sik goézlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 Bg,
mutasyon hizi % 0,43, genetik cesitlilik 0,62142 olarak bildirilmistir(67). Tablo

13°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmas1 gosterilmektedir.

Tablo 13. Y GATA H4 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

Y GATA H4 Alelleri 8 9 10 11 12 13
Uzunluk (Bg) 122 126 130 134 138 142
Bg: Baz cifti

Asagida 12 tekrarl 138 B¢ uzunlugundaki (TAGA)» Nj; (gatc), aa (taga)s Y
GATA H4 lokusuna ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.
ATTTAAGATAGATAGATAGATCTATA
GATAGATAGGTAGGTAGG/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG
A/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG

2.1.13. DYS437 lokusu

Bu lokus (TCTA), (TCTG), (TCTA)4 tekrarlar1 ile gosterilmistir. Tekrar
sayisi 13 ile 17, uzunluklar ise 181 ile 197 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 B¢, mutasyon hizi % 0,13, genetik cesitlilik
0,62142 olarak bildirilmistir(68). Tablo 14’de lokusun tiim alellerinin genel

smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 14. DYS437 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS437 Alelleri 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 181 185 189 193 197
Bg: Baz ¢ifti

Asagida 15 tekrarli 189 bp uzunlugunda DYS437 lokusuna ait (TCTA)
(TCTG), (TCTA)4 dizilimli alel zinciri 6rnek olarak verilmistir.
GCCCATCCGG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCATCTATCATCTGGGAATGATGTCTATCTACTTATCTATGAATGATA
TTTATCTGTGGTTATCTATCTATCTATA
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2.1.14. DYS438 lokusu

Bu lokus (DYS438) (TTTTC), besli tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayist 6 ile 14, uzunluklar ise 300 ile 340 B¢ arasinda degismektedir. En sik gbzlenen
alel 12 (0,41945), uzunluk 330 B¢, mutasyon hiz1 %0.07, genetik cesitlilik 0,68963
olarak bildirilmistir(69). Tablo 15°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 15. DY S438 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS438 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 300 305 310 315 320 325 330 335 340
Bg: Baz ¢ifti

Asagida (TTTTC);, 12 tekrarli 330 B¢ uzunlugundaki DY S438 lokusuna ait

alelinin dizilimi 6rnek olarak gosterilmistir.

AACGGTAAACAGTATA/TTTTC/T
TTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TT
TTC/TTTTC/TATTTGAAATGGAGTTTCACTCTTGTTGCCCAGGCTGAAAT
GCAATGGTGTGATCTCGACTCACCACAACCTCCACTTCCCAGGTTCAAGC
GATTCTCCTGCATCAGCCTCCCAGGTAGCTGGGATTATAGGCGTCTGCCA
CCACGCCCAGCTAATTTTTTGTGTTTTTAGTAGAGACAGGGTTTCACCATG
TTGGTGAGGCTGGTCTCG

2.1.15. DYS448 lokusu

Bu lokus aralarinda 42 bazgifti bulunan AGAGAT altili tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 24, uzunluk 299 ile 341 arasinda
degismektedir. En sik gbézlenen alel 19 (0,43250), uzunluk 311 B¢, mutasyon hizi
%0,11, genetik cesitlilik 0,69218 olarak bildirilmistir(70). Tablo 16’da lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 16. DY 'S448 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS448 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24
Uzunluk (B¢) 299 305 311 317 323 329 335 341
Bg: Baz cifti
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Asagida en sik gozlenen 310 B¢ uzunlugundaki (AGAGAT)11(N)s
(AGAGAT)g tekrarli DYS448 lokusuna ait 19 alelinin dizilimi 6rnek olarak

gosterilmistir.

ATAAAGAACAGAGAAGTGTCAAAGA
GCTTCAATGGAGATTAGAAATAGAGATCGCGAGACAGAAAGGGAGATAG
AGACATGGATAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGA
GAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/ATAGAGATAGAG
AGATAGAGATAGAGATAGATAGATAGAGAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAG
AT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAGGTAAAG
ATAGAGATAAATTT

2.2. Cahsma Grubu

Bu c¢alisma kapsaminda, geneli temsil etmesi amaciyla en az ii¢ nesil
Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi bulunmayan saghkli 250

erkek birey incelemeye alinmistir.

Yukarida belirtilen 6zelliklere uyan kisiler; calismanin amaci ve yontemi
hakkinda bilgilendirilmis, ayrica yeterince bilgilendirildikleri ve kendi iradeleriyle bu
calismaya katildiklarin1 gdsteren bilgilendirilmis goniillii onam formu kisiler

tarafindan imzalandiktan sonra her bireyden EDTA’l1 tiipe 2 cc kan 6rnegi alind1.
2.3. DNA izolasyonu

» 1,5 ml lik receiver (toplama) tiipii i¢erisine 200 mikrolitre kan 6rnegi, 200
mikrolitre Lysis Buffer HL ile 20 mikrolitre Proteinaz K konulur ve 5 dakika
56 C° de termal seykir cihazinda bekletildi.

> Ornek iizerine 200 mikrolitre Binding Buffer HL eklenip 2,0 ml lik RTA
spin filtreli tiipe aktarilarak 13.000xg devirde 2 dakika santfifiij edilir ve
toplama tiipli degistirildi.

» Toplama tiipii degistirilmis olan spin filtreli tiip igerisine 500 mikrolitre
Wash Buffer I eklenip 13.000 xg devirde 1 dakika santfifiij edilir ve toplama
tiipti degistirildi.

» Filtre tizerine 700 mikrolitre Wash Buffer II eklenerek 13.000xg devirde 1
dakika santfifiij edilir ve toplama tiipii degistirildi.
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» Wash Buffer igerisinde bulunan alkolden filtreyi ve DNA’y1 arindirmak i¢in
4 dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve kapak agik bir sekilde 3 dakika
bekletildi.

» Spin filtre 1,5 ml lik receiver tiipe almir ve {izerine 56 C ° ye 1sitilmig 200
mikrolitre Elution Buffer D eklenip 1 dakika oda sicakliginda bekletildi.
8000 xg de 1 dakika santrifiij ettikten sonra filtre atilir ve elde edilen DNA

ornegi ¢alisilmak tizere +4 C ° de bekletildi.

Elde edilen tiim DNA izolatlarinin kantitatif ve kalitatif 6l¢ctimleri Nanodrop
2000c spektrofotometre cithazinda yapildi.

2.4. Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR)

Izole edilen DNA &rneklerinde Y kromozomu iizerinde bulunan lokuslar
(DYS456, DYS3891, DYS38911, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393,
DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437,
DYS438 ve DYS448) her biri i¢in spesifik olan primerler ile uygun PCR

protokollerinde cogaltilmistir.

Deoksiriboniikleik asit triinlerinin, AmpF/YFiler PCR Amplification Kit
(Applied Biosystem, Foster City, CA, USA) ile uygun protokol kullanilarak
amplifikasyonlar1 saglandi. Her bir 6rnek i¢in PCR tiipiine 9.2 ul PCR Reaction Mix,
5.0 ul Primer Set, 0.8 ul Tag Gold® DNA Polymerase ve 10.0 pl 1/200 oraninda
dilie edilmis olan DNA 0Ornegi konularak miks hazirlandi ve asagidaki PCR
protokoliine gore her bir DNA 6rneginin PCR islemi yapild1.

Y kromozom STR lokuslar1 i¢in uygulanan PCR protokolii:

Baslangi¢ denatiirasyonu : 95 C de 11 dakika

Denatiirasyon : 94 C de 1 dakika

Annealing (baglanma) : 61 Cde 1 dakika » 30 dongii
Extension (uzama) : 72 C de 1 dakika

Son extensiyon : 60 C de 80 dakika
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2.5. Elektroforez ve Tiplendirme

Elde edilen PCR firiinlerini tiplendirmek i¢in ABI 310 Genetik Analiz
cthazinda vyiiriitiilerek, analiz edilip pik degerleri ¢ikartildi. Genetik Analiz cihazina

konulmadan once 310 sekans tiiplerine;

12 pl formamid

0,5 pl GeneScan 500 LIZ Size Standart

1 ul PCR iirtinii DNA 6rnegi konuldu ve kapaklar1 kapatild1.

Ayrica her yiiriitme sirasinda, bir sekans tiiptine 1 pl AmpF/YFiler Kit Allelic
Ladder konuldu. Ornekler 95°C’de 3 dakika denatiire edildi. Denatiirasyon sonrasi
tiipler -20°C” de 3 dakika bekletildi ve elektroforez cihazina yiiklendi. Elektroforez
sona erdikten sonra sonug¢lar GeneMapper IDv3.2 programu ile analiz edildi. Elde
edilen bu degerler sequences ladders referans alinarak karsilastirilip, alel frekanslar1

analiz edilmek {izere tablo haline getirildi.
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3. BULGULAR

DYS456, DYS 3891, DYS3891I, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b,
DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4,
DYS437, DYS438 ve DYS448 lokuslar1 i¢cin GeneMapper Software Version 3.2
programi ile sonuglar elde edildi. Elde edilen tiim haplotiplerin Arlequin 3.1 istatistik
programu kullanilarak her bir lokus i¢in genetik ¢esitlilik ve alel frekanslari tablo ve

sekil halinde sunulmustur.

Tablo 17. Elaz1g yerlisi 250 erkek bireyin incelenen 16 Y-STR AmpFISTR Y filer

paneli

n 456 3891 390 38911 458 19  385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
1 15 14 22 30 18 15 15-15 12 10 11 20 11 12 14 9 19
2 15 13 23 29 15 14 12-19 12 10 11 21 17 12 14 9 21
3 15 13 22 29 17 13 14-14 13 10 12 21 10 12 16 10 21
4 14 12 24 29 19 15 14-15 13 10 12 23 11 12 14 11 19
5 15 13 23 30 17 14 12-12 13 10 12 23 11 11 15 10 20
6 16 13 24 29 16 14 12-15 12 11 12 23 13 12 15 12 20
7 17 14 25 31 16 16 11-15 13 11 10 24 11 12 14 11 20
8 15 13 25 32 17 13 17-18 13 10 13 23 11 11 14 10 20
9 15 13 24 29 15 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
10 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
11 16 13 25 31 17 16 9-12 12 10 13 21 12 12 14 9 21
12 17 13 24 30 18 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 10 20
13 14 12 23 29 19 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
14 14 12 23 29 18 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
15 16 13 22 29 17 13 14-16 13 10 12 22 15 9 14 11 19
16 15 14 23 30 19 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
17 15 13 22 31 15 14 13-15 12 10 11 21 11 11 14 9 22
18 15 14 23 30 16 13 13-16 13 10 12 21 13 11 15 9 19
19 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 22 11 12 14 9 21
20 16 13 24 31 18 15 12-14 12 10 13 23 11 11 14 9 20
21 15 13 23 31 17 14 12-13 12 10 12 21 11 12 14 10 21
22 16 13 25 31 15 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
23 16 14 23 30 14 15 12-13 13 10 11 25 12 11 14 10 18
24 15 13 24 30 16 14 12-16 12 11 13 23 14 12 15 12 19
25 15 12 22 30 16 13 16-18 14 10 12 21 11 9 14 10 21
26 15 12 23 28 18 14 13-16 12 10 12 21 12 11 14 9 21
27 15 14 22 30 17 14 10-10 12 10 11 21 12 12 14 9 20
28 16 12 24 28 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
29 16 14 24 31 15 14 12-13 12 10 11 21 11 12 15 9 19
30 15 12 24 29 19 13 17-18 12 10 12 21 11 11 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
31 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
32 16 13 24 30 16 16 9-11 13 11 10 23 11 12 14 11 20
33 14 12 23 29 19 14 13-20 12 10 11 21 15 11 14 10 18
34 15 13 24 30 17 15 13-14 12 9 11 21 11 11 14 9 20
35 15 12 24 29 18 13 12-18 12 10 13 21 11 10 14 10 20
36 18 14 24 30 16 14 12-17 12 11 12 21 11 11 15 10 21
37 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
38 15 12 21 28 16 16 14-15 15 10 11 21 11 11 16 10 20
39 16 14 23 29 14 17 13-19 13 10 12 20 10 12 14 11 19
40 16 13 23 30 16 14 18-18 13 10 12 20 11 12 14 10 20
41 15 13 23 29 16 14 13-16 12 10 11 22 11 11 15 9 21
42 15 13 24 29 17 14 11-14 14 10 12 23 12 11 15 10 23
43 15 13 23 31 17 15 14-17 14 10 11 22 15 11 15 9 19
44 15 14 22 31 18 15-16  15-16 14 10 11 22 11 12 15 10 21
45 16 13 24 31 17 15 12-14 12 10 13 22 12 11 14 9 20
46 14 13 23 30 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
47 16 12 21 29 18 16 13-16 13 11 10 22 11 12 16 10 23
48 16 13 24 30 17 15 12-14 12 10 13 21 11 11 14 9 20
49 15 12 23 31 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
50 14 14 23 32 17 14 15-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
51 16 12 24 29 17 12 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 20
52 15 13 23 30 17 14 13-19 12 10 11 20 11 10 14 10 21
53 13 12 22 31 17 14 13-21 8 8 12 20 11 10 14 10 20
54 15 12 19 30 17 16 10-12 8 10 11 23 12 10 15 9 21
55 14 14 23 32 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
56 15 14 22 30 18 16 15-17 12 10 11 20 11 12 14 9 19
57 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 12 15 12 19
58 16 14 26 32 16 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
59 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 12 21 11 12 15 9 21
60 14 13 23 29 15 15 12-16 12 10 12 22 11 12 14 9 21
61 15 13 24 29 17 14 13-15 12 10 11 21 11 11 15 9 19
62 15 12 23 30 17 14 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
63 15 13 24 30 17 15 13-15 13 10 12 20 11 12 16 10 19
64 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
65 15 13 23 29 16 14 12-13 13 10 10 24 12 12 14 10 20
66 15 12 24 28 15 15 11-13 12 10 11 23 13 12 15 12 19
67 15 13 21 30 17 15 13-14 14 10 11 21 11 11 16 10 22
68 16 13 24 31 17 14 13-15 12 10 13 22 12 11 14 9 19
69 16 13 24 30 17 14 12-14 13 10 13 22 16 12 14 9 20
70 16 13 25 30 16 16 12-14 13 10 11 24 11 12 14 11 20
71 15 14 25 30 14 17 11-15 13 10 11 24 13 12 14 11 19
72 15 12 22 29 19 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
73 16 13 24 29 14 14 11-12 13 10 12 26 12 11 14 11 17
74 15 13 23 28 15 15 10-16 12 10 11 21 11 12 14 9 21
75 15 13 22 29 16 15 13-13 13 10 12 22 12 11 14 11 19
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
76 16 13 24 27 17 14 12-17 13 10 13 21 11 13 14 12 18
77 15 12 24 29 19 14 12-13 12 10 12 21 13 8 14 11 21
78 16 13 25 29 16 14 11-14 12 11 11 23 12 11 15 12 19
79 16 13 24 29 16 14 11-14 12 11 13 23 12 11 15 13 19
80 16 14 23 31 15 14 14-15 13 12 11 20 11 10 16 10 21
81 15 13 23 29 15 16 12-16 12 10 10 22 11 13 14 9 21
82 15 12 22 29 17 15 12-14 13 10 13 22 11 13 14 10 19
83 16 14 25 31 15 14 10-14 13 10 12 23 11 11 15 11 20
84 16 12 23 29 16 14 11-13 12 11 12 23 11 13 15 9 21
85 15 13 23 31 19 13 15-16 14 9 13 22 11 13 14 10 20
86 15 14 23 32 17 14 13-20 12 10 11 20 11 10 14 10 21
87 16 15 23 31 17 14 11-13 13 10 11 21 12 12 15 10 21
88 17 13 24 31 15 14 11-15 13 11 13 23 16 12 14 11 20
89 18 14 22 30 17 15 16-18 12 10 11 21 11 12 14 9 19
90 16 12 24 28 14 14 13-14 13 10 12 21 11 11 15 10 20
91 15 13 25 30 18 14 12-14 13 9 11 21 11 12 14 10 19
92 15 12 25 29 17 14 12-17 13 10 9 21 12 10 14 10 17
93 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 23 11 11 14 10 21
94 16 13 22 29 16 14 14-14 13 10 11 22 11 11 14 9 21
95 13 12 24 28 17 15 14-18 12 10 11 21 11 11 16 9 19
96 15 13 23 29 17 14 12-14 13 11 14 23 13 11 15 10 19
97 17 13 23 30 16 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 11 20
98 15 14 23 30 17 14 14-18 13 10 12 22 11 10 14 9 19
99 15 13 23 31 17 14 13-14 12 10 11 20 12 9 14 9 21
100 17 13 23 29 17 14 16-17 13 10 11 23 11 11 14 10 20
101 15 13 24 29 17 14 11-14 13 11 12 23 13 12 15 12 19
102 16 14 25 30 14 15 11-15 13 11 10 23 11 12 14 11 20
103 16 13 25 30 19 13 17-18 13 11 13 20 11 11 14 10 20
104 15 12 24 27 18 14 11-15 12 10 12 23 14 12 15 11 19
105 15 13 22 29 17 13 15-16 13 9 11 22 14 10 14 11 19
106 15 14 23 32 17 13 15-16 14 9 12 21 11 12 14 10 20
107 16 12 23 29 18 15 13-15 14 10 11 23 11 11 16 11 20
108 16 14 23 31 17 14 13-15 12 10 12 23 11 11 15 9 19
109 15 13 25 31 18 14 11-15 13 11 10 23 11 13 15 11 21
110 16 13 23 29 16 14 11-14 12 12 10 23 11 13 15 12 19
111 17 13 25 31 15 16 11-14 13 11 10 23 11 12 14 11 20
112 15 14 23 30 19 14 12-19 13 12 11 22 11 11 14 10 21
113 15 13 23 29 16 15 13-16 12 10 11 22 11 12 14 9 21
114 16 12 22 28 14 14 14-15 13 11 11 22 12 11 15 10 21
115 14 14 23 30 16 14 13-14 12 10 13 21 11 11 15 9 19
116 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
117 15 13 22 31 17 15 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
118 15 14 23 30 20 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
119 16 13 23 28 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
120 15 12 24 28 16 15 14-15 14 11 12 21 12 12 15 10 23
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
121 16 13 24 31 17 15 12-13 12 10 13 22 11 11 14 9 20
122 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
123 16 14 25 32 16 15 11-14 13 10 10 23 11 13 14 11 20
124 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
125 15 13 25 29 16 17 12-15 13 10 11 23 11 11 14 11 17
126 16 12 24 29 17 17 15-16 14 10 11 22 11 12 16 10 21
127 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 11 20
128 15 12 23 28 16 15 14-18 12 10 13 22 11 12 15 9 21
129 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 11 14 9 20
130 18 13 23 31 17 13 16-16 13 10 12 22 11 11 14 9 19
131 15 13 23 32 18 14 13-16 12 11 11 21 11 11 14 10 20
132 17 13 25 30 15 15 11-14 13 10 12 23 11 13 14 11 20
133 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 24 13 12 14 10 21
134 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
135 16 13 22 29 15 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 9 21
136 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
137 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
138 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 13 21 11 12 15 9 21
139 14 12 23 30 17 14 11-15 13 11 10 22 11 11 16 10 20
140 15 13 22 29 16 15 12-13 12 10 11 24 11 10 15 11 20
141 15 13 25 30 20 14 12-15 12 10 13 21 11 11 14 9 19
142 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
143 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 9 19
144 14 12 24 28 19 14 12-18 12 10 11 21 11 11 14 9 21
145 15 14 23 32 18 15 14-16 11 10 12 21 11 10 16 10 20
146 15 12 23 30 15 15 16-16 13 10 12 21 10 11 16 10 21
147 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 10 19
148 16 13 25 30 15 16 11-14 13 11 10 24 11 12 14 11 20
149 15 13 23 30 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
150 17 13 25 31 15 15 9-11 13 11 10 23 11 13 15 11 22
151 16 14 23 29 16 15 10-19 14 10 11 24 10 11 16 10 19
152 17 13 24 30 16 13 16-19 13 10 11 22 13 12 14 10 20
153 15 13 24 30 14 15 12-13 13 11 12 26 13 12 14 11 17
154 16 13 23 29 15 16 12-17 12 11 11 23 11 13 14 9 21
155 14 13 23 31 17 14 12-18 12 10 14 20 11 11 14 10 20
156 18 12 21 28 16 15 14-15 14 10 11 22 11 11 15 10 18
157 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
158 17 13 23 30 15 14 12-16 13 10 11 22 11 10 15 9 20
159 15 13 23 30 17 15 12-12 13 10 12 23 13 11 15 11 19
160 16 14 25 32 14 13 13-14 13 10 12 23 13 9 14 10 20
161 15 13 24 29 16 14 11-15 9 11 12 23 12 12 15 12 19
162 16 14 23 29 16 14 13-19 14 10 11 24 10 12 15 12 20
163 15 13 24 29 15 16 12-16 11 10 11 21 15 11 15 10 19
164 15 13 23 30 18 15 12-12 13 11 12 23 12 13 15 11 19
165 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 21
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
166 17 13 24 30 17 14 13-14 13 10 12 21 13 12 10 17 20
167 15 13 24 29 15 14 12-13 13 10 14 26 12 12 11 14 17
168 17 13 22 31 17 15 13-15 12 10 8 20 11 12 9 14 19
169 14 13 23 30 18 14 14-15 13 11 12 21 12 13 10 14 20
170 15 13 24 29 16 15 11-14 14 12 10 23 11 13 11 14 20
171 17 14 21 31 15 14 11-12 13 10 11 20 12 12 11 14 22
172 16 14 23 30 17 14 13-14 12 10 12 23 11 12 9 14 20
173 15 12 23 28 16 14 13-14 12 10 12 23 11 12 15 14 22
174 13 12 24 28 15 15 13-17 13 10 12 22 11 12 16 9 20
175 13 12 26 28 16 16 13-17 13 10 11 21 10 13 15 10 19
176 16 14 25 31 15 16 11-14 13 10 11 23 12 13 14 11 20
177 16 12 22 28 16 12 12-15 11 10 13 21 14 12 15 10 20
178 15 13 24 29 16 13 11-14 12 10 12 21 13 11 15 12 19
179 15 12 22 29 17 15 12-15 12 10 12 23 11 13 15 10 20
180 15 12 22 30 18 14 15-16 14 10 12 21 10 12 16 10 21
181 15 12 22 28 16 15 14-14 14 10 11 20 11 12 16 10 21
182 14 14 24 30 15 14 11-14 13 11 12 22 13 11 14 12 18
183 14 14 23 30 16 14 16-18 12 10 11 21 14 11 16 10 20
184 14 13 24 28 17 14 11-14 13 11 12 23 13 11 15 12 20
185 14 13 24 30 16 15 15-16 13 10 11 20 13 11 14 9 19
186 15 13 22 29 16 16 11-14 13 10 11 23 13 12 15 12 19
187 15 13 22 30 17 14 11-14 13 11 11 23 13 12 15 12 19
188 15 14 23 31 17 14 11-14 14 10 13 23 13 11 14 12 19
189 15 14 22 30 16 15 13-15 14 10 12 21 11 11 16 10 21
190 15 13 24 29 16 14 11-15 13 11 12 23 13 12 14 11 18
191 16 13 23 30 15 13 17-17 13 10 13 23 11 13 14 10 20
192 15 14 23 30 18 14 13-14 13 10 12 24 12 11 14 12 19
193 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 9 14 10 20
194 15 14 24 29 17 14 11-14 13 10 11 23 13 10 14 12 19
195 16 13 23 29 15 17 13-13 12 9 11 22 11 11 14 9 22
196 16 14 24 32 17 14 11-14 13 10 12 24 13 11 14 9 18
197 16 13 24 31 16 13 15-15 13 10 12 22 10 12 15 10 21
198 16 14 24 30 18 14 11-14 13 11 12 24 13 10 14 12 18
199 16 15 24 31 18 14 11-15 13 11 11 23 14 11 15 12 19
200 18 14 26 31 20 14 12-14 13 10 12 23 13 10 15 12 20
201 18 14 23 30 17 14 11-14 13 10 12 22 13 11 14 12 18
202 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
203 17 14 23 31 16 14 13-15 14 10 13 21 11 12 15 9 20
204 17 12 23 29 17 14 14-15 12 10 12 22 11 11 15 9 20
205 16 14 25 31 15 16 11-15 13 11 11 23 14 11 15 10 21
206 14 14 24 29 16 16 12-13 13 9 13 22 11 11 15 10 20
207 15 12 24 29 14 13 17-20 13 10 10 23 11 10 14 10 20
208 14 13 23 29 14 14 10-12 13 10 10 20 14 11 15 10 19
209 15 14 24 29 16 14 10-13 12 11 12 21 13 11 14 12 20
210 16 14 23 30 17 14 11-13 14 10 10 21 14 12 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
211 16 13 23 29 17 14 15-16 13 10 11 23 13 9 14 9 21
212 15 13 23 29 16 14 14-17 13 10 12 21 11 11 16 9 20
213 16 13 24 31 17 16 14-15 13 11 13 21 11 10 15 10 20
214 16 12 23 29 16 14 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
215 16 11 25 28 17 14 13-14 13 11 12 25 13 11 15 12 20
216 16 12 24 28 16 14 11-15 13 10 12 24 13 11 14 12 19
217 16 13 23 30 18 14 12-14 13 11 12 24 13 11 14 13 19
218 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 10 14 10 20
219 16 13 24 29 17 14 11-15 13 10 12 23 13 11 15 12 20
220 15 14 23 30 17 15 12-14 12 10 11 20 11 12 14 9 19
221 15 13 23 29 16 15 12-15 12 10 12 21 10 12 16 10 21
222 15 13 22 31 16 15 12-18 12 11 12 21 13 11 14 9 20
223 16 13 23 31 19 14 12-13 14 11 12 21 11 11 14 9 21
224 17 15 21 28 15 13 17-18 13 9 9 25 16 12 15 9 20
225 16 13 25 29 16 15 10-12 13 11 12 21 13 11 14 10 20
226 16 13 23 30 15 14 10-13 13 10 12 20 11 12 14 10 20
227 15 14 23 30 18 15 15-15 13 10 11 20 11 12 14 9 19
228 15 13 24 31 17 15 11-15 13 10 12 21 11 11 14 11 20
229 16 11 24 29 17 14 11-12 13 11 13 21 15 11 15 9 20
230 18 13 23 29 15 14 13-16 12 10 10 21 11 10 14 9 20
231 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
232 17 13 25 29 17 15 12-16 13 10 11 21 11 10 15 10 20
233 16 15 24 31 16 14 11-14 13 11 13 23 13 11 15 12 19
234 16 14 24 30 17 14 11-13 13 11 12 24 13 12 14 10 19
235 16 14 24 30 17 15 11-14 12 10 10 21 11 11 14 12 20
236 16 13 24 29 16 14 12-13 13 11 13 23 13 11 15 9 19
237 16 14 23 30 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
238 15 12 23 31 17 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 10 21
239 16 13 23 30 17 14 12-17 12 10 14 20 11 11 14 10 20
240 16 13 24 29 15 16 11-13 12 11 11 23 11 13 14 9 21
241 16 12 22 30 16 13 12-14 14 10 11 22 11 11 15 10 18
242 15 13 22 31 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
243 14 13 24 30 16 14 13-14 12 11 12 22 12 13 10 14 19
244 15 12 22 29 16 15 12-15 13 11 12 23 13 11 14 9 19
245 15 13 23 30 16 15 12-13 13 10 12 21 14 11 14 10 20
246 15 13 24 30 17 14 14-14 13 11 12 23 14 10 14 12 18
247 15 13 24 29 17 15 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
248 15 13 25 29 16 15 11-13 12 11 13 23 13 11 15 10 20
249 15 14 24 29 17 14 12-12 12 10 12 21 11 12 14 9 20
250 16 14 25 30 16 15 12-15 13 11 11 23 12 11 14 9 19

n: Haplotip sayisi
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“Tablo 18, Elazig verlisi 250 erkek bireyden elde edilen 16 Y-STR lokusu icin alel frekanslart ve genetik cegitlilik oranlarr (GD; gene diversity)

kuslar | 456 3891 390 300 458 19 393 391 49 635 390 YGATAH4 #7638 48 okus 3850
Aleller Aleller
§ 0,008 0,004 0,004 0,004 9,11 0,020
9 0,004 0,052 0,008 0,044 0008 034 9,12 0,027
10 0,680 0,094 003 0,09 0012 035 10,10 0,011
11 0,008 0012 0248 039 0560 0436 0012 0136 10,12 0,011
12 0,220 0008 0380 0016 0350 0116 0308 0,140 10,13 0,007
13 0016 0,508 0132 049 0,136 0200 0,116 0,008 10,14 0,004
14 0,088 0248 0008 0488 0,0% 0,016 0,052 0568 0032 10,15 0,021
[5 045 0,016 060 0270 0,004 0,020 0320 10,16 0,004
16 0328 0252 0082 0,012 0,080 10,19 0,004
17 0,084 033 0020 0,004 0004 0020 11,12 0,011
18 0,028 0,16 004 1113 0,038
19 0,004 0,056 0284 11,14 0,09
2 0012 0,092 0388 1115 0,57
2 0,04 0364 028 12,12 0014
N 0144 0,176 004 12,13 0,070
3 0392 0276 0012 12,14 0,050
u 0312 0,068 12,15 0,039
A 0112 0,012 12,16 0,043
26 0,012 0,012 1,17 0,018
N 0,008 12,18 0,32
Jh) 0,09 12,19 0,007
29 0344 13,13 0,021
30 0304 13,14 0,043
3l 0,204 13,15 0,039
3 0,044 13,16 0,039
13,19 0,018
130 0,007
131 0,004
14,14 0014
1415 0,050
14,16 0,007
1417 0,007
1418 0,011
15,15 0014
15,16 0,046
15,17 0,004
16,16 0,007
16,17 0,32
16,18 0,011
16,19 0,004
17,17 0,004
17,18 0014
170 0,004
18,18 0,004
GD 0669 0632 075 0736 0777 0666 0600 0473 070 0747 0628 0,691 0568 0729 074 0962

]



3.1. DYS456 Lokusu
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)41
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Sekil 8. Elaz1g il populasyonu DYS456 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 19. Elazi1g il populasyonu DY S456 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
13 4 0,016
DYS456 LOKUSU 14 22 0,088
B 15 114 0,456
(n=250) 16 82 0,328
17 21 0,084
18 7 0,028

3.2.DYS3891 Lokusu

0,6+

0,51

0,4-

0,31

ODYS389I

0,2-

0,1+

11 12 13 14 15

Sekil 9. Elaz1g il populasyonu DYS389I lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 20. Elazig il populasyonu DY S389I lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
11 2 0,008
DYS3891 LOKUSU 12 55 0,220
(n=250) 13 127 0,508
14 62 0,248
15 4 0,016
3.3.DYS390 Lokusu
0,51
0,4
0,31
0.2] ODYS390
0,1
04

19 21 22 23 24 25 26

Sekil 10. Elazig il populasyonu DY S390 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 21. Elaz1g il populasyonu DYS390 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK

19 1 0,004

21 6 0,024

DYS390 LOKUSU 2 36 0.144
(n=250) 23 98 0,392

24 78 0,312

25 28 0,112

26 3 0,012

3.4. DYS389I1 Lokusu

0,51

0,41

0,34

0,17

27 28 29 30 3 32
Sekil 11. Elazig il populasyonu DY S38911 lokusuna ait alel sikliklar
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Tablo 22. Elaz1g il populasyonu DY S389II lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
27 2 0,008
28 24 0,096
DYS3891 LOKUSU 29 %6 0.344
(n=250) 30 76 0,304
3] 51 0,204
32 11 0,044

3.5. DYS458 Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

14 15 16 17 18 19 20
Sekil 12. Elazig il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 23. Elazi1g il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

14 17 0,068

15 40 0,160

DYS458 LOKUSU 16 63 0,252
(n=250) 17 84 0,336

18 29 0,116

19 14 0,056

20 3 0,012

3.6. DYS19 Lokusu

0,5
0,4
0,3

02] |

12 13 14 15 16 17

Sekil 13. Elazig il populasyonu DY S19 lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 24, Elaz il populasyonu DYS19 lokusuna ait alel skliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
1 J 0,008
DYS19 LOKUSU 3 3 0,132
14 Vi) 0,488
(1=250) 15 67 0270
15,16 | 0,004
16 0 0,082
17 ) 0,020
3.7.DYS385a/b Lokusu

012
01
0,08
0,06
0,04
002
0

0DYS385alb

9,1°9,12.10,1010,12110,13.10, 14 10,15.10,16.10,19 11,12 1,43 1,14 11,15 12,12 12,13 12,44.12,15 12,16 12,17 12,18 12,19 13,13 13,14 13,1513, 16.13, 17 13,18 13,1013, 20 13, 21 14,14 14,15 14,16 14,17 14,18 15,15 15,16 15,17 16,16 16,17 16,18 16,10 17,17 17,18 17,20 18,18

Sekil 14, Elazs 1 populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklart
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Tablo 25. Elazi1g il populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9.11 2 0,020
9,12 1 0,027
10,10 1 0,011
10,12 3 0,011
10,13 2 0,007
10,14 1 0,004
10,15 3 0,021
10,16 | 0,004
10,19 | 0,004
11,12 3 0,011
11,13 7 0,038
11,14 27 0,096
11,15 16 0,057
12,12 4 0,014
12,13 13 0,070
12,14 14 0,050
12,15 11 0,039
12,16 12 0,043
12,17 5 0,018
12,18 9 0,032
12,19 2 0,007

DYS385 A/B 13,13 4 0,021

L(gfzgs)U 13.14 12 0,043
13.15 11 0,039
13,16 11 0,039
13,17 2 0,007
13,18 2 0,007
13,19 5 0,018
13,20 2 0,007
13.21 1 0,004
14,14 4 0,014
14,15 14 0,050
14,16 2 0,007
14,17 2 0,007
14,18 3 0,011
15,15 4 0,014
15,16 14 0,046
15,17 | 0,004
16,16 2 0,007
16,17 6 0,032
16,18 3 0,011
16,19 | 0,004
17.17 | 0,004
17.18 4 0,014
17.20 | 0,004
18,18 | 0,004
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3.8. DYS393 Lokusu

0,54

0,41

0,3

0,2

0,11

0

Sekil 15. Elazig il populasyonu DY S393 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 26. Elaz1g il populasyonu DYS393 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 2 0,008
9 1 0,004
DYS393 LOKUSU 1 3 0.012
(n=250) 12 95 0,380
13 124 0,496
14 24 0,096
15 1 0,004
3.9. DYS391 Lokusu
0,6
0,44
ODYS391
0,21
0.
8 9 10 11 12

Sekil 16. Elazig il populasyonu DY S391 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 27. Elazi1g il populasyonu DYS391 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
DYS391 LOKUSU 9 13 0,052
(n=250) 10 170 0,680
11 62 0,248
12 4 0,016
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3.10. DYS439 Lokusu

0,5
0,41
0,31

0,1.¢

8 9 10 11 12 13 14

Sekil 17. Elazig il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 28. Elazi1g il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
9 2 0,008
DYS439 LOKUSU 10 24 0,096
(a=250) 11 98 0,392
12 87 0,350
13 34 0,136
14 4 0,016

3.11. Y GATA C4 (DYS635) Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

011 =g |

20 21 22 23 24 25 26

Sekil 18. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar
Tablo 29. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
DYS635 LOKUSU 20 23 0,092
21 91 0,364
(Y GATA C4) ” 14 0176
(n=250) 23 66 0,276
24 17 0,068
25 3 0,012
26 3 0,012
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3.12.DYS392 Lokusu

0,6
0,54
0,4
0,34
0,2
0,1

ODYS392

10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 19. Elazig il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 30. Elaz1g il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklari

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

10 9 0,036

11 140 0,560

DYS392 LOKUSU 12 29 0,116
13 50 0,200

(n=250) 14 13 0,052

15 5 0,020

16 3 0,012

17 1 0,004

3.13. Y GATA H4 Lokusu

0,5

0,4

0,3

0,1

8 9 10 1 12 13

Sekil 20. Elaz1g il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 31. Elazig il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
Y GATA H4 LOKUSU ’ 1 0,044
10 23 0,092
(n=250) 11 109 0,436
12 77 0,308
13 29 0,116
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3.14. DYS437 Lokusu

),61
),51
), 44
),31
),21
)11

ODYS437

a N 11 1A 1R iR

Sekil 21. Elazig il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 32. Elazi1g il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 2 0,008
DYS437 LOKUSU 10 3 0,012
11 3 0,012
(n=250) 14 142 0,568
15 80 0,320
16 20 0,080

3.15. DYS438 Lokusu

0,51
0,41
0,31

0,11

9 10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 22. Elazig il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 33. Elazi1g il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 81 0,324
DYS438 LOKUSU 10 89 0,356
11 34 0,136
(n=250) 12 35 0,140
13 2 0,008
14 8 0,032
17 1 0,004
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3.16. DYS448 Lokusu

0,5

0,4
0,3

0,1

0
17 18 19 20 29 22 23

Sekil 23. Elaz1g il populasyonu DYS448 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 34. Elazi1g il populasyonu DY S448 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

17 5 0.020

DYS448 LOKUSU 18 11 0,044
19 71 0,284

(n=250) 20 97 0,388

21 57 0,228

22 6 0,024

23 3 0,012

e
il -

iﬂg I-'!-:.J-rl'l R |?|._|_-_a._-—| | Ty .y :--'-l .-: higl -—. L 'I'.f_-l'l e Bl
] e & i

Sekil 24. DY S19 lokusundaki duplikasyonun elektroferogram gosterimi
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4. TARTISMA

Bu calismada, Y kromozomuna 6zgii DYS456, DYS389 I, DYS389 II,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448 16 Y-STR
lokusunun Elazig populasyonundaki polimorfizm oranlar1 birbirleriyle akraba
olmayan ve rastgele secilen 250 saglikli erkek bireyde arastirilmistir.

Bu ¢alismada DYS456 lokusuna ait 6 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 13,
14, 15, 16, 17 ve 18’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanan alel 15, en az
rastlanilan 13, genetik ¢esitlilik ise 0,669 olarak bulunmustur. Sanchez ve ark. (71)
Barselona populasyonunda 13-18 arasi alelleri tespit etmislerdir. Huang ve
ark.’nin(39) yaptig1 calismada, Taiwan populasyonunda 13-18 aras1 aleller ile en sik
olarak 15 aleli gozlenmistir. Bu lokus ile ilgili herhangi bir yurt i¢ci calisma
bulunmayip, yapilan bu ¢alismada bazi yurt dis1 calismalar(39, 71) ile uyumlu olarak
13-18 arasi aleller gozlenmistir. Bu lokus i¢cin Elazig populasyonunda belirleyici bir
Ozel alel tespit edilememistir.

Bu calismada DYS389 I lokusuna ait 5 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 11,
12, 13, 14 ve 15°dir. Belirlenen aleller arasinda en sik goézlenen alel 13, en az
rastlanan 11, genetik cesitlilik ise 0,632 olarak bulunmustur. Rustamov ve ark.(72)
yaptig1 ¢alismada bu lokusun genetik cesitliligi 0,6720, en sik gozlenen alel 13
olarak gosterilmistir. Cakir ve ark.(73) I¢ Anadolu bolgesinde yaptig1 bir calismada
12-15 arast alel tespit etmis, bu alellerden en sik 13 aleli gozlenmistir. Haas ve
ark.(74) Isvigre populasyonunda bu lokusla ilgili olarak 11-15 arasi alel ile en sik
gbzlenen alel 13, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 11-15 arasi alel ile en
sik 13 aleli, ayrica Lovrecic ve ark.(76) bat1 Hirvatistan populasyonunda sadece 12,
13 ve 14 alelleri tespit edilmis olup, bunlardan frekansi en yiiksek olarak 13 aleli
olarak gosterilmistir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller
ille en sik gozlenen aleli 12, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu
populasyonunda 12-14 aras: aleller ile en sik olarak 13 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur
populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli, Hidding ve Schmitt(79)
Alman populasyonunda 9-12 aras1 aleller ile en sik olarak 10 aleli, Cin
populasyonunda 9-11 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
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Pakistan populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Fernandes ve
ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak
13 aleli gosterilmistir. Bu lokus i¢in yurt disinda yapilan pek ¢ok ¢alismada(31, 79,
80) en sik gbzlenen 10 aleli ve 9 aleli bu ¢alismada Elazig populasyonu i¢in 6zgiin
alel olmadiklari tespit edildi.

Bu calismada DYS390 lokusu i¢in farkli 7 alel saptanmis olup bunlar 19, 21,
22, 23, 24, 25 ve 26’dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen aleller 23 ve 24, en az
rastlanan alel 19, genetik ¢esitlilik ise 0,715 olarak bulunmustur. Rustamov ve
ark.’nin(72) i¢ Anadolu’da yaptig1 calismada 20-26 arasi aleller ile en sik 24 aleli,
Asicioglu ve ark.(82) Tiirkiye populasyonunda 21-26 arasi aleller ile en sik 23 aleli,
Cakir ve ark.(73) Tiirkiye populasyonunda 21-25 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli
23 olarak bulmuglardir. Yine Afrika Bantu populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en
sik gozlenen alel 21 olarak bulunmustur(77). Ballard ve ark.(75) Irlanda
populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en sik gézlenen alel 24, Tang ve ark.(78) Cin
populasyonunda 22-27 aras1 aleller gozlenmis olup en sik alel 23 aleli
gostermiglerdir. Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 21-25 arasi
aleller ile en sik olarak 24 ve 25 alellerini, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda
bu lokusla ilgili olarak 21-27 aras1 aleller ile en sik gozlenen aleli 24, Rossi ve
ark.(31) Italya populasyonunda 21-25 arasi alel ile en sik 24 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 22-26 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli, Tang ve
ark.(78) Singapur populasyonunda 22-27 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli,
Mohyuddin ve ark. (80) Pakistan populasyonunda 20-26 aras1 alel ile en sik olarak
23 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 21-26 aras1 alel ile en sik 24
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 22-26 arasi alel
ile en sik olarak 24 aleli, Cin populasyonunda 22-26 arasi alel ile en sik olarak 24
aleli bildirilmistir. Kayser ve ark’nin (53) yaptig1 bir ¢alismada en yiiksek mutasyon
oran1 olan lokus oldugu gosterilmistir. Bu ¢alismada, Rustamov ve ark.’nin(72)
merkez Anadolu’da gdsterdigi 20 aleli ve Isvigre, Cin gibi baz1 yurt dis1 yayinlarda
gosterilen 27 alelinin Elazig populasyonu i¢in 6zgiin alel olmadigi tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S389 II lokusu icin 250 bireyde 6 farkl alel saptanmustir.
Bu aleller 27, 28, 29, 30, 31 ve 32’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanilan

alel 29, en az rastlanilan 27, genetik c¢esitlilik ise 0,736 olarak bulunmustur.
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Asicloglu ve ark.(82) 27-33 arasi aleller ile en sik gozlenen alel caligmamizla
uyumlu olarak 29 aleli, Rustamov ve ark.(72) 26-33 arasi aleller ile en sik gdzlenen
alel calismamizdan farkli olarak en sik 30 aleli, Cakir ve ark.(73) 28-33 arasi aleller
gozlenmis olup, en sik gézlenen alel 30 olarak bulunmustur. Loevrecic ve ark.(76)
Bat1 Hirvatistan populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik olarak 30 aleli, Lecerf
ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik
olarak 30 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda populasyonunda bu lokus i¢in 27-32 aras1
aleller ile en sik 29 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 26-32 arast aleller
ile en sik gdzlenen alel 29, Rossi ve ark.(31) italya populasyonunda 24-29 arasi
aleller ile en sik olarak 26 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 26-32
arasi aleller ile en sik olarak 28 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 26-
32 aras1 aleller ile en sik olarak 28 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan
populasyonunda 13-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81)
Madeira Takimadalar1 populasyonunda 15-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli,
Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 27-32 arasi aleller ile en sik olarak 29
aleli, Cin populasyonunda 27-31 arasi aleller ile en sik olarak 29 aleli bulunmustur.
Asicioglu ve ark(82) ile Rustamov ve ark.(72)’min Tiirkiye’de yaptigi calismalarda
belirledigi 33 aleli ile yurt disinda yapilan bazi ¢alismalarda(80, 81) gosterilen 24
alelinden kiiciik alellerin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel
olmadiklar tespit edildi.

Bu calismada DY S458 lokusu i¢in 7 farkli alel tespit edilmis olup bunlar 14,
15, 16, 17, 18, 19 ve 20’dir. Calismamizda belirlenen aleller arasinda 17 en sik
gozlenirken, 20 aleli en az gbzlenmistir. Bu lokus i¢in genetik ¢esitlilik 0,777 olarak
goriilmiistiir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 13-21 arasi aleller ile en sik
olarak 18 aleli gosterilmistir. Bu lokus ile ilgili olarak yurt i¢cinde herhangi bir
calisma bulunmamaktadir. Bu lokus i¢in, Taiwan populasyonunda tespit edilen 21
alelinin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici bir alel olmadigi tespit
edildi.

Bu calismada DYSI19 lokusu i¢in ¢alisilan 250 bireyde 6 farkli alel
saptanmistir. Bu aleller 12, 13, 14, 15, 16 ve 17 alelleridir. Belirlenen aleller arasinda
en sik rastlanilan 14, en az rastlanilan 12, genetik c¢esitlilik ise 0,666 olarak

bulunmustur. Ayrica bir bireyde 15-16 duplikasyonu izlenmistir. Bu lokusun
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mutasyon orani 4x10” olarak hesaplanmistir. Rustamov ve ark(72). yaptigi
calismada 14-17 arasi aleller ile en sik rastlanilan alel 15 olarak bulunmustur(72).
Cakir ve ark.(73) 12-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Asicioglu ve ark.(82)
Tirkiye populasyonunda 13-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Kayser ve ark.
(43)’nin yaptig1 caligmada, incelenen 4999 erkek genotipinde mutasyon hizi en fazla
olarak DYS390 lokusu (8,28x107), daha sonra ise DYS391 lokusunu (4,82x107)
gostermislerdir. Ayrica Kayser ve ark.(52) yaptig1 baska bir calismada DYSI19
lokusu igin alel duplikasyonu %0,12 olarak bildirilmistir. Ballard ve ark.(75) Isvigre
populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 12-18 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 10,11,13-17 aras1 aleller ile en sik 15 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 11, 14-17 arasi aleller ile en sik
olarak 15 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-17 arasi aleller ile en
sik olarak 15 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en
sik olarak 14 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 13-17 aras1
aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Hidding ve ark.(79)
Alman populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Cin
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 15 aleli bulunmustur. Yapilan
baz1 caligmalarda(77, 80) tespit edilen 12 alelinden kiiciik ve 17 alelinden biiyiik
alellerin bu ¢alismada Elazig populasyonu ic¢in belirleyici alel olmadiklar: tespit
edildi.

Bu c¢alismada DYS385a/b lokusu icin 13 farkli alel saptanmis olup en sik
rastlanan alel ¢ifti 11-14 olarak bulunmustur. Genetik ¢esitlilik, bu calismada da
bircok yurt i¢i ve yurt dis1 calismalarda (71, 72, 75-79, 82-85) gosterildigi sekilde
tiim lokuslar igerisinde en yiiksek (GD: 0,962) olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
bu lokus i¢in 10-19 arasi aleller elde etmis olup, en sik gdzlenen alel ¢iftini 12-13,
Asicioglu ve ark.(82) en sik gozlenen alel ciftini 11-14, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda en sik 13-14 alel ¢iftini, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda
en sik 11-14 alel ¢iftini, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda en sik 13-13 alel
ciftini, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda en sik 16-18 alel
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ciftini, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda en sik 13-13 alel ¢iftini, Lovrecic
ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Hidding ve
ark.(79) Alman populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Cin populasyonunda en sik
13-18 alel ciftini gostermislerdir. Bu lokus i¢in Elazig populasyonunda belirleyici bir
alel tespit edilmemistir.

Bu ¢alismada DYS393 lokusu i¢in 7 farkli alel gdzlenmis olup bu aleller 8, 9,
11, 12, 13, 14 ve 15°dir. Bu lokus i¢in en sik gézlenen alel 13, en az rastlanan aleller
ise 9 ve 15 olarak bulunmustur. Genetik cesitlilik ise 0,600 olarak bulunmustur.
Yapilan yurtici yayinlarda(72, 73, 82) 11-15 arasi aleller gézlenmis olup, Asicioglu
ve ark.(82) yaptig1 calismada en sik 13, Rustamov ve ark.(72) yaptig1 ¢calismada en
sik 12 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) 11-15 aras1 aleller ile en sik gozlenen
aleli 12, Huang ve ark.(77) Afrika Bantu populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli bulunmustur. Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli ve genetik c¢esitliligi de en diisiik lokus olarak
gostermislerdir. Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 12-15 arasi aller ile en
sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en diisiik lokus olarak gdstermislerdir. Huang
ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli,
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 12
aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Cin populasyonunda 12-14 aras1 aleller ile en sik 12 aleli
olarak bildirilmistir. Sanchez ve ark.(71) Barselona populasyonunda genetik
cesitliligi en diisiik lokus oldugu gosterilmistir. Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en
diisiik lokus olarak belirtilmistir. Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, ayrica en diisiik genetik
cesitliligi olan lokus oldugu bildirilmistir. Yapilan yurt i¢i ve yurt disi
calismalardan(31, 39, 72-76, 78-82) farkli olarak bu ¢alismada 8 ve 9 aleli Elazig
populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu ¢alismada DYS391 lokusu i¢in 5 farkli alel gbzlenmis olup bu aleller 8, 9,

10, 11 ve 12°dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen alel 10, en az rastlanan alel 8, genetik
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cesitlilik ise incelenen 16 Y-STR lokusu i¢inde en az olarak 0,473 bulunmustur. Bu
calismada, yapilan bazi yayinlarla(39, 78, 79, 82, 86) benzer olarak DYS391 lokusu
incelenen lokuslar arasinda genetik c¢esitliligi en diisiik olarak bulunmustur. Ayrica
bir calismada da ikinci en diisiik genetik ¢esitliligi olan lokus olarak
belirtilmistir(77). Rustamov ve ark. 'nin (72) yaptig1 calismada 10-13 aras1 aleller ile
en sik olarak 11 aleli, Asicioglu ve ark.(82) nin yaptig1 ¢alismada 9-12 arasi aleller
ile en sik 10 aleli, Cakir ve ark.(73)’nin yaptig1 calismada 9-12 arasi aleller
gdzlenmis olup en sik gozlenen alel 10 olarak bildirilmistir. Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik 10 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda
populasyonunda 10-12 arasi aleller ile en sik olarak 11 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
olarak 10 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 9-11 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-
12 aras1 aleller ile en sik 10 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 9-12
arasi aleller ile en sik 10 aleli, Cin populasyonunda 9-11 aras1 aleller ile en sik olarak
10 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
11 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 9-12 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli gdsterilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da bulunan
13 aleli ve Pakistan populasyonunda gdzlenen 7 alelinin Elazig populasyonu icin
belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS439 lokusu i¢in 7 farkl alel saptanmistir. Bu aleller 8, 9,
10, 11, 12, 13 ve 14’tiir. Saptanan aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan 8 ve genetik c¢esitlilik 0,721 olarak tespit edilmistir. Cakir ve ark.(73) 9-14
arasi aleller ile en sik 12 aleli, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 10-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 10-14 aras1 aleller
ile en sik gdzlenen 12 aleli, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik olarak 12 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 9-

14 aras1 aleller ile en sik olarak 11 aleli gosterilmistir. Bu ¢alismada Irlanda ve
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Singapur populasyonunda gézlenen 15 alelinin Elazi§ populasyonu icin belirleyici
olmadig tespit edildi.

Bu ¢alismada Y GATA C4 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller
20, 21, 22, 23, 24, 25 ve 26°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 21, en
az rastlanilan alel ise 25 ve 26 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik cesitliligi
incelenen lokuslar arasinda {i¢iincli en yiiksek olarak 0,747 bulunmustur. Butler ve
ark.(88) Amerika’da yaptig1 bir calismada Kafkas populasyonunda 20-26 arasi
aleller ile en sik olarak 23 aleli, Afrika Amerikalis1 populasyonunda 17-25 arasi
aleller ile en sik olarak 21 aleli ve koyu tenli populasyonda 17-27 aras1 ayrica 21,3
aleli ve en sik olarak da 23 aleli oldugu tespit edilmistir. Bu ¢alismada, Amerika
Afrikali ve koyu tenli populasyonlarda gozlenen 17, 18 ve 19 alelinden kiiciik
alelinin Elaz1g populasyonunda belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS392 lokusu icin 8 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 10,
11, 12, 13, 14, 15, 16 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en
az rastlanilan alel ise 17 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik ¢esitliligi 0,628
olarak bulunmustur. Stenersen ve ark.(86) Irak ve Somali populasyonlarinda
yaptiklar1 calismada Irak populasyonundaki en diisiik genetik cesitliligi olan lokus
olarak bildirilmistir. Rustamov ve ark.’nin(72) yaptig1 calismada 10-15 aras1 lokuslar
gozlenmis olup, en sik alel 13 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) bu lokus i¢in
10-15 aras1 alel ile en sik gozlenen aleli 11, Cin’de populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik gozlenen aleli 14 olarak gostermislerdir(78). Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 10-15 aras: aleller ile en sik 13 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 9-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9, 11, 12 alelleri ile en sik olarak
11 aleli tespit edilmis olup, genetik gesitliligi en diisiik lokus olarak bildirilmistir.
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi aleller ile en sik olarak 14
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 11 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 10-15 arasi aleller
ile en sik olarak 13 aleli, Cin populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14

aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 8-12 arasi aleller ile en sik
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olarak 11 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-14 arasi
aleller ile en sik gozlenen alelin 11 oldugu, ayrica bu lokus genetik cesitliligi en
diisiik olarak bildirilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da yapilan ¢alismalardan farkl
olarak 16 ve 17 aleli Tiirkiye populasyonuna gore Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel oldugu, ancak yurt disinda yapilan bazi ¢calismalarda(75, 77, 80) gézlenen 8 ve 9
alelinin Elaz1g populasyonu i¢in belirleyici alel olmadigi bulundu.

Bu ¢alismada Y GATA H4 lokusu i¢in 6 farkli alel gézlenmistir. Bu aleller 8,
9, 10, 11, 12 ve 13’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan alel 8 ve genetik ¢esitliligi 0,691 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 10-14 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli oldugu tespit
edilmistir. Bu lokus ile ilgili yurt i¢1 herhangi bir ¢aligma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda gozlenen 14 lokusu Elazig populasyonu icin belirleyici olmayip, 8
ve 9 alellerinin belirleyici alel oldugu bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum
yapilabilmesi i¢in yeni ¢aligmalarin sayismin artirilmasi ve elde edilen verilerle
karsilagtirilmasi gerekmektedir.

Bu ¢alismada DY S437 lokusu i¢in 6 farkli alel gbzlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 14, 15 ve 16°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 14, en az
rastlanilan alel ise 9 ve genetik ¢esitliligi 0,568 olarak bulunmustur. Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 14-17 aras: aleller ile en sik 15 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 14-16 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 7-11 arasi aleller ile en sik 8 aleli, Hou ve ark.(87) Cin
populasyonunda 14-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli tespit edilmistir. Bu
calismada, Pakistan populasyonunda tespit edilen 7 ve 8 alelinin Elazi§ populasyonu
icin belirleyici alel olmadigi, ancak bulunan 9, 10 ve 11 alelinin Isvigre, Irlanda ve
Cin populasyonuna gore belirleyici alel olduklar1 tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S438 lokusu i¢in 7 farkl alel gézlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 12, 13, 14 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 10, en az
rastlanilan alel 17 ve genetik c¢esitliligi 0,729 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
9-12 arasi aleller ile en sik gdzlenen aleli 10, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Ballard ve ark.(75)

Irlanda populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Huang ve
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ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 10,
Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-13 arasi aleller ile en sik
gozlenen aleli 11, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
gbzlenen aleli 10 olarak bildirmislerdir. Bu ¢alismada, i¢ Anadolu populasyonuna
gore 13, 14 ve 17 alelleri, Irlanda, Tayvan ve Pakistan populasyonlarina gore ise 14
ve 17 alelleri Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu calismada DYS448 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 17,
18, 19, 20, 21, 22 ve 23’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 20, en az
rastlanilan alel 23 ve genetik ¢esitliligi 0,714 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 15-23 arasi aleller ile en sik olarak 18 alelini bildirmislerdir.
Bu lokus ile ilgili yurt i¢inde herhangi bir calisma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda goézlenen 15 ve 16 lokusunun Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel olmadiklar1 bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum yapilabilmesi i¢in yeni
calismalarin  sayismim artirilmast ve elde edilen verilerle karsilagtirilmasi
gerekmektedir.

Genetik c¢esitliligi en yiiksek lokuslar DYS385a/b (0,962) ve DYS458
(0,777), en diisiikk lokuslar ise DYS391 (0,473) ve DYS437 (0,568) olarak
bulunmustur.

Arastirma kapsaminda incelenen tiim lokuslar dikkate alinarak yapilan
haplotip analizi sonucu 250 bireyde 250 farkli haplotip elde edilmistir. Boylece elde
edilen ayirma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Sonug olarak 16 Y-STR (DY S456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DYS448) lokusunun
Elazig populasyonu i¢in ayirma gii¢lerinin yiiksek oldugu, babalik tayinleri ve adli

olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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OZET

Calismamizda, Elazig populasyonundaki erkek bireylerin Y kromozomu
iizerinde bulunan 16 lokusa ait kisa ardisik tekrar dizilerinin polimorfizm oranlarinin
saptanmast amaclanmaktadir. Saptanan bu polimorfizm ile Tirkiye populasyonuna
ait Y-STR DNA bankalarmin olusturulmasi ve adli olaylarda Elazig populasyonuna
ait 16 Y-STR lokusunun ayirt etme giicii incelenmistir. Ayrica bazi soy agaci
belirleme ¢aligmalar1 ve toplu go¢ olaylarmin aydinlatilmasinda da katki saglayacagi
diistiniilmektedir.

Bu ¢aligma, Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Adli Tip Anabilim Dali DNA
Laboratuarinda, en az {i¢ nesil Elazig’da yasayan ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi
olmayan 250 erkek bireyden alinan kan ornekleri lizerinde yapildi. Almman kan
orneklerinden Invisorb Spin Blood Mini Kit ile genomik DNA’lar elde edildi. Elde
edilen izolat DNA’larin saflig1 ve miktar1 Nanodrop 2000c spektrofotometre cihazi
ile Olciildiikten sonra AmpF/STR Y-Filer TM PCR Amplification Kiti kullanilarak
istenilen lokuslara ait gen bdlgeleri ¢ogaltildi. PCR iiriinlerinin ABI 310 Sekans
cithazinda elektroforezleri yapildi ve GeneMapper Software Version 3.2 programinda
sonuclar analiz edildi. Flde edilen sonuglar Arlequin 3.0 programinda
degerlendirildikten sonra gézlenen haplotipler ve sikliklar1 belirlendi.

Tiirkiye’de 16 Y-STR lokuslarina (DYS456, DYS3891, DYS390, DYS3891I,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635, DYS392, Y
GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) ait az sayida, Elazig’da ise heniiz hicbir
calisma yapilmamistir. Y-STR sikliklar1 her iilkenin toplumlari i¢in farkl oldugu gibi
ayni lilkedeki etnik gruplar icin bile farkli olabilmektedir. Bu nedenle yurt disindaki
caligmalarla belirlenen Y-STR sikliklarmin Tiirkiye icin de gecerli oldugunu
varsaymak ya da bu sikliklara dayali islemleri uygulamak sakincali ve bilimsel
temelden yoksun olmaktadir. Bu ¢aligmada Elaz1g iline ait belirleyici 6zel bir alel
tespit edilmemis olup, genetik cesitliligi en yiiksek lokus DYS385a/b (0,962), en
diisiik lokus ise DYS391 (0,473) olarak bulunmustur. Ayrica DYS19 lokusunda 15-
16 duplikasyonu tespit edilmistir. Tiim lokuslar dikkate alindiginda 250 bireyde 250
cesit haplotip elde edilmis ve aywrma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Elaz1g
populasyonu i¢in ayirma giiciiniin yiiksek olmas1 sebebiyle 16 Y-STR lokusunun,

babalik tayinleri ve adli olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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Sonug olarak, bu calisma ile 16 Y-STR lokusu haplotipleri ile alel frekanslar1
ve genetik cesitlilikleri elde edilerek, bu veriler ile dnceki populasyon ¢alismalarinin
karsilastirilmasmna ve filogenetik iliskilerin aydinlatilmasma katki saglanacagi

diistiniilmektedir.

Anahtar kelimeler: Y kromozomu, kisa ardisik tekrar dizileri, haplotip, Elaz1g



ABSTRACT

EXAMINING THE DISTRIBUTION OF ALLELE FREQUENCIES OF 16 Y
SHORT TANDEM REPEAT (STR) LOCI IN THE ELAZIG POPULATION

The purpose of our study is to research the polymorphism rates in the short
sequential iterative sequences of the 16 loci on the Y- chromosome of masculine
individuals, who are members of the population in Elazig. It has been aimed with the
detected polymorphism to constitute Y-STR DNA banks which belong to the Turkish
population, and to examine the sensibility of 16 Y-STR loci which belong to the
population of Elazig in forensic cases. It’s also considered that it will also have a
share in enlightening some familytree determinations and mass migrations.

This study was carried out at the DNA Laboratory of the Department of
Forensic Medicines at the Firat University Faculty of Medicines, on blood species of
local 250 masculine individuals in Elazig who weren’t relatives of eachother.
GenoMik DNA isolations were derived from blood species. The AmpF/STR Y-Filer
TM PCR Amplification Kit of the isolated DNA were used for ingreasing the gens
areas of the desired loci. The electrophoresis of PCR items was carried out with the
ABI 310 Sequence Device, and the results were analyzed with GeneMapper
Software Version 3.2. The haplotypes and densities which emerged after the results
were evaluated with Arlequin 3.0, and were determined respectively.

There are few studies related with Y-STR loci in Turkey (DYS456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448), and none
in Elazig. Y-STR are unique for each community and are also unique for every
ethnic society in the same country. Thus, considering that Y-STR densities which
were determined abroad, were also valid for Turkey or applying processes based on
these densities is wrong and displays a deprivation of any scientific basis. In our
study, no special allele was found in Elazig, and the highest genetic variety locus was
DYS385a/b (0,962), the lowest was DYS391 (0,473). 15-16 dublication was detected
in locus DYS19. 250 varieties of haplotypes were derived from 250 individuals and a

sensibility of 1.0000 resulted when all the loci were taken into attention. It’s
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determined that the 16 Y-STR loci is reliable for paternity tests, and forensic cases
because the sensibility for the population of Elazig is high.

As a result, the haplotypes, allele and haplotype frequences of locus 16 Y-
STR were derived, and it’s supposed that contribution will be caused to the
comparison of these data and the previous population studies, and enlightenment to

the phylogenetic relations.

Keywords: Y chromosome, short tandem repeat, haplotype, Elazig
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1. GIRIS

Yasam, hiicrelerin bir canli organizmay1 meydana getirmek ve siirdiirmek i¢in
gerekli olan genetik bilgileri depolama, geri alma ve ¢evirme yetenegine baghdir. Bu
kalitsal bilgi hiicre boliinmesiyle bir hiicreden onun yavru hiicresine ve bir organizma
neslinden bir sonrakine, organizmanin tireme hiicreleriyle gecer. Bu bilgiler her canli
hiicrede biitlin olarak bir tiiriin ve onun bireylerinin 6zelliklerini belirleyen bilgi
iceren elemanlar olan genler seklinde depolanir(1-3). Giliniimiizde insan
deoksiriboniikleik asit (DNA)’leri arasinda farkliliklar olusmasi, baslangigtan bu
yana mutasyonlarin birikmesinin sonucudur. Bu farkliliklar, o insanlarin genetik
gecmisinin tarihine ve akrabaliklarina 1s1k tutacak diizeydedir. Molekiiler teknikler
bu kayitlar1 degerlendirmeye olanak saglamakta ve yol gostermektedir. Bu da
insanlarin genetik farkliliklarinin, evriminin 6grenilmesine yonelik ilgide ve bu
amagla yapilan caligmalarda hizli artisa neden olmustur (2).

Y kromozomu, yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugunda olan en kiigiik ikinci
insan kromozomudur. Insan genomunun sadece %2’ sini olusturmaktadir(2, 4).
Mayoz béliinme sirasinda psddootozomal bolgeleri (kisa kolun distal ucunda PARI,
uzun kolun tepe kisminda PAR2) disinda rekombinasyona ugramamasi nedeniyle,
babadan ogula degismeden aktarilmaktadir. Ayrica diger kromozomlara nazaran
daha diisiik oranda mutasyon hizina sahip olmasi1 nedeniyle filogenetik ve adli tip
calismalarinda Y kromozomu, otozomal ve mitokondrial DNA’ya nazaran daha
avantajhidir(2, 5, 6).

Deoksiriboniikleik asit polimorfizmleri, DNA molekiiliiniin yapisinda yer
alan ve bireyler arasinda farklilik gosteren niikleotid degisimleridir. Bu degisimler
ekson veya intron bolgelerinde olabilmektedir. DNA polimorfizmi, delesyon,
insersiyon, nokta mutasyonlar vb. mutasyonlar sebebiyle olugsmaktadir. Ancak DNA
dizisindeki bu farklara intron bolgelerde ekson bolgelere gore daha siklikla
rastlanilmaktadir(4, 7, 8).

Short tandem repeat (STR)’ler yiiksek polimorfizme sahip oldugundan
populasyon genetigi c¢alismalarinda adli bilimlerde tercih edilen markerlar
olmuslardir. Insan kimlik testi ile adli vakalarda kanit ile siiphelinin eslesmesi, nesep
tayinleri, tarihsel arastirmalar, kayip kisilerin arastirilmasi, biiyiik felaketlerde
cesetlere ait parcalarin birlestirilmesi, su¢lularin DNA bankalarmin olusturulmasinda
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ozellikle kullanilirken(9), Y kromozomu STR incelemeleri, erkek profili ve erkege
ait Ozellikleri belirlemek icin degerli olup kadin karaktere ait profili belirlemek
acisindan kullaninmi s6z konusu degildir. Ayrica babadan ogula biitiin olarak
aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyonlar disinda ayni olmaktadir.
Y kromozomu STR incelemeleri popiilasyon genetigi, goglerin belirlenmesi, erkek
tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amagli da kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
olaylarinda olay yerinde bulunan kadm-erkek karisim kaynakli biyolojik
materyallerden erkek bireyin identifikasyonunda 6nemlidir(2, 10). Cinsel suglarin
tamamina yakimi erkekler tarafindan islenmektedir. Bu da sadece paternal (babadan
ogula) kalitim gosteren Y kromozomunu adli genetik yonden daha ilgi ¢ekici ve
onemli hale getirmistir(10).

Adli olgularin genetik kimliklendirilmesinde, insanlarin “’parmak izi yerine
gecen’” DNA farkliliklarindan yararlanilmaktadir(8, 11, 12). Molekiiler tekniklerin
ve teknolojinin hizli ilerleyisi ile olay ortaminda birakilan tek bir hiicreden yola
cikilarak suclunun tespit edilmesi miimkiin hale gelmistir. DNA tiplendirmesi, 1985
yilinda PCR’mn gelismesi ile birlikte baglamig, 1990 yilinda ilk STR gelistirilmis,
1992 yilinda ilk a¢iklanan STR’nin kapiller elektroforezi yapilmistir. 1996 yilinda ilk
ticari STR multiplex kiti olusturulmus, 1998 yilinda US National Database (NDIS)
ile CODIS lokuslar1 tanimlanmig ve 2000 yilinda ticari STR kitlerinin rutin kullanimi
oldukca artmistir(9).

Bu calismada, en az ii¢ jenerasyon Elazig’da yasayan ve birbirleriyle erkek
atasal akrabaligi olmayan 250 erkek bireyin 16 Y-STR lokusuna ait genotipler
bulunarak, bu lokuslarm alel frekanslar1 ve genetik ¢esitliligi hesaplanmistir. Boylece
yerel populasyonlarla yapilmig veya yapilacak ¢alismalarla karsilastirilmasi, ayrica
tim populasyonlarin DNA verisi olusturuldugu zaman, populasyonlarin orjini ve

yapis1 hakkinda katki saglayacagi sdylenebilir.
1.1. DNA Molekiiliiniin Yapisi

Deoksiriboniikleik asit {i¢ {initeden olusan polimerik bir niikleik asit
makromolekiiliidiir. Bunlar, bes karbonlu seker (deoksiriboz), azot tastyan bir baz ve
bir fosfat grubudur. Bazlar, piirin (adenin ve guanin) ve pirimidin (timin ve sitozin)
bazlar1 olmak {izere iki gruba ayrilir. Bir baz, fosfat ve seker grubundan olusan
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niikleotidler, komsu deoksiriboz birimleri ile 5’-3” fosfodiester baglar1 ile uzun
poliniikleotid zincirleri seklinde polimerize olurlar (Sekil 1). Bu zincirlerden her biri
bir DNA zinciri veya bir DNA ipligi olarak bilinir(4, 5, 13).

Insan genomu, yaklasik 50 milyon (en kiigiik kromozom olan 21. kromozom)
ile 250 milyon (en biiyiik kromozom olan 1. kromozom) arasinda degisen sayida baz
cifti iceren poliniikleotid zincirleri bulundurmaktadir(4, 13).

1953°de James Watson ve Francis Crick, DNA’nin bilinen ¢ift sarmal (double
helix) modelini kurdular. Bu helikal yap1, bazlar arasindaki hidrojen bagiyla bir arada
tutulan ve ters yonde ilerleyen iki poliniikleotid zincirden olusmus, saga doniislii
spiral bir merdivene benzemektedir (Sekil 1). Iki iplik birbiri ekseni etrafinda
antiparalel olarak sarilmasi ile meydana gelen ¢ift sarmal yapidadir(4, 14). Bir
zincirdeki adenin (A), digerindeki timin (T) ile guanin (G) ise digerindeki sitozin (C)
ile eslesir. Sonug olarak, bir zincirdeki niikleotid baz dizisine ait bilgi, diger zincirin
baz dizisini otomatik olarak belirlemektedir. Iki poliniikleotid zincir, farkli iplikler
iizerindeki bazlarin arasindaki hidrojen baglariyla bir arada tutuldugundan biitiin
bazlar c¢ift sarmalmn i¢ tarafinda, seker-fosfat omurgasi ise dis taraftadir(4, 5, 15).
DNA’nin, hiicre ¢ekirdeginde paketlenmesinin ilk basamagi niikleozom olusumudur.
DNA molekiiliiniin lizin ve arjininden zengin bazik histon proteinleri ile baglanmasi
ile kromatin yapisi olusur(4, 14).

Okaryotlarda ¢ekirdekteki DNA, farkli kromozomlar arasinda boliinmiistiir.
insan genomu (yaklasik 3,2x10° niikleotid) 24 farkli kromozoma dagitilmistir(4). Her
kromozom ¢ok wuzun bir dogrusal DNA molekiilinden meydana gelmistir.
Kromozomlar, DNA paketlenmesiyle ilgili proteinlere ek olarak, gen ifadesi, ayni

DNA yapimi1 ve onarimi i¢in gerekli olan bir¢ok baska proteini de igerir(4, 14, 15).

Deoksiriboniikleik asit molekiiliiniin baz dizisinin tiimii protein liretiminden
sorumlu degildir. Protein kodlayan kisim tiim genomun %3’i kadardir. Geri kalan
kistm ise protein kodlamasi gerceklestirmez. Kodlama yapmayan bdlgelerin
fonksiyonlarinin ne oldugu heniiz tam olarak bilinmemektedir. Asir1 degiskenlik
gosteren bu bolgelerin polimorfizmlerinin sebebi delesyon, insersiyon, nokta

mutasyonlar1 ve ardisik tekrar eden dizinlerdir(13, 16).

Deoksiriboniikleik asit, RNA ve protein arasindaki iligki birbiri i¢ine
gecmistir. DNA RNA’nin, RNA ise polipeptidin sentezini ve dizisini belirler. DNA
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ve RNA’nin sentez ve metabolizmasinda 0zgiil proteinler yer almaktadir. Bu bilgi
akis1 molekiiler biyolojinin santral dogmasi olarak adlandirilir. Genetik bilgi, DNA’
da kod (genetik kod) araciligi ile saklanir. Bu kodlar polipeptidlerin aminoasit

dizilerini belirleyen ve birbirlerine komsu olan baz dizileridir(14).
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Sekil 1 (17). Hiicrede DNA’nin yapist.
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1.2. Genetik Polimorfizm

Polimorfizm bir populasyonda veya populasyonlar arasinda, bir genin alelleri
ya da bir kromozomun homologlariyla birlesen ¢esitli fenotipik formlarin varlig1 yani
bir lokusta bir alelden fazlasmin bulunmasi durumudur. Ayrica bir toplumun genetik
yapisindaki varyasyonlarin (farkliliklarn) varligi ve birden fazlasmin birlikteligi
“’genetik polimorfizim’’ olarak adlandirilir(8, 11).

Genomdaki degisiklikler yapisal gen bolgesinde olabilecegi gibi yapisal
olmayan boélgelerde de yer alabilmektedir. Yapisal gen boélgesinde olabilecek
degisiklikler gen iirlinliniin islevsel bozukluguna neden olursa, bu degisiklikleri
tastyan bireylerin toplumsal ayiklanmasi ile sonucglanabilmektedir. Dolayisiyla
yapisal gen bdlgelerinde gozlenen polimorfizm genellikle populasyonda bir siireg
icinde meydana gelen degisiklikleri tam olarak yansitmayacagindan filogenetik
calismalarda yeterince informatif (bilgilendirici) degildir. Buna karsilik yapisal
olmayan bolgelerdeki polimorfik degisiklikler c¢ogunlukla ayiklanmaya neden
olmayacagimdan (notral etkili) populasyon i¢cinde korunarak varliklarini
sirdiirebilmektedirler. Bu nedenle yapisal olmayan bdolgelerdeki polimorfizm
populasyonlardaki bireylere yansiyacagindan izlem ve degerlendirilmesi daha kolay
ve bilgilendirici olacaktir (18, 19).

Bir lokusun polimorfik olarak adlandirilmasi i¢in toplum icinde o lokusla
ilgili iki veya daha fazla allelin bulunmasi gerekmektedir(10). Insan genomundaki
polimorfik alanlar Sekil 2°de gosterilmistir.

A. Protein kodlayan bdlgedeki polimorfizim

B. Protein kodlamayan bdlgelerdeki polimorfizim
1. Cesitli sayida tekrar eden diziler (VNTR)
1.1. Makrosatellitler
1.2. Minisatellitler
1.3. Mikrosatellitler

2. Tek niikleotid polimorfizmi (SNP)



Protein kodlayan bdlgelerdeki polimorfizmler arasinda; kan gruplari, al-
antitripsin,  haptoglobin, transferin, seruloplazmin, apolipoproteinler ve
immunoglobulinler bulunmaktadir. Bu tir polimorfizmlerin ¢dziimlenmesinin
genetik, antropolojik ve klinik olarak 6nem tasidigi gosterilmistir(20, 21). Polimorfik
baz pozisyonlarinin orani, genomdaki rastgele olarak segilen DNA pargaciklar igin
asag1 yukar1 1/1000 baz ciftidir. Protein kodlayan bolgeler ise cok kati segici baski
altinda olmalar1 nedeniyle, genomda protein kodlayan boélgeler icin gdosterilen
heterozigot niikleotidlerin oranindan 2,5 kat daha fazladir (yaklasik olarak
1/2500)(15).
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Sekil 2 (8). Insan genomundaki polimorfik alanlar
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Belirli restriksiyon endoniikleaz kesilme bdlgelerindeki degisimlerden olusan
RFLP’ler tek niikleotit polimorfizmi (SNP, single nucleotide polymorphism) olarak
bilinir ve genel polimorfizim simiflandirilmasimin kiigiik bir alt grubunu olusturur(4,
12).

Cesitli kisa ardisik tekrarlardan meydana gelen baz dizileri VNTR
polimorfizimleri olarak adlandirilir. Meydana gelen bu tekrar dizilerine satellit DNA
denilmektedir Bu satellit DNA dizileri, genomdaki yerlesimlerine, tekrar dizilerinin
toplam uzunluguna ve tekrar birimlerinin uzunluguna gore farkhiliklar
gostermektedir(22). Satellitler, tekrar dizilerinin uzunluguna bagli olarak uzun
tekrarlar (makrosatellitler), kisa tekrarlar (minisatellitler) ve c¢ok kisa tekrarlar
(mikrosatelliler) olmak tizere 3’ e ayrilirlar.

Degisken sayidaki tekrarlayan 6-100 baz ¢ifti uzunlugundaki tekrar dizilerine
minisatellit DNA dizileri denilmektedir. Polimorfik 6zelliklerinden dolayr DNA
analizlerinde tan1 amacgh (babalik testi, adli tip, kalitsal hastaliklarda mutant allellerin

tespiti) olarak kullanilabilmektedir(10, 11).
1.3. Mikrosatellitler

Yapisal olmayan DNA boélgelerinde 2-7 baz c¢ifti tekrar dizilerinden olusan
kisa ardisik tekrarli DNA dizileri mikrosatellit olarak adlandirilir(23, 24). Tekrar
biriminin daha kisa olmas1 nedeniyle daha fazla polimorfizm icermeleri bakimindan
Ozel bir 6nem tasimaktadir. Zira tekrar birimi daha kisa olan bélgelerde, satellit
lokuslar1 i¢in temelde etken mutasyon mekanizmasi olan replikasyon kaymasi

(replication slippage) diger lokuslara gore daha fazla meydana gelmektedir(19, 25).

Mikrosatellitlerin genom i¢inde, kodlayici ve diizenleyici fonksiyonlari
oldugu diistiniilmektedir. Yapisal olmayan polimorfik bolgelere ait alellerin
mutasyonlar1 biriktirebilme 6zellikleri evrimle hizinin hesaplanmas1 ve gen gociiniin
izlemi i¢in daha tutarli bilgi olusturacagindan STR gibi bdlgeler filogenetik
calismalarda ve insan yayilim modellerinin olusturulmasinda bilgi kaynagi olarak

tercih edilir (26).

Bu tekrar dizilerinin yiiksek cesitliligi, populasyon genetigi, paternite ve
akrabalik tayininde genetik isaretleyici olmalarini saglamaktadir(10, 18, 25-29).

Genetik haritalamada marker (belirteg) olarak da kullanilan bu bdlgelerin
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arastirilmasi, farkli bolgelerde yasayan insanlar arasindaki farkliliklarin ve

olusturduklar1 haplotiplerin belirlenmesine yonelik yapilmistir(30-33).
1.4. Y kromozomu ve mikrosatellit polimorfizmi

Insan diploid bir canhdir. Y kromozomunun non-homolog (eslik
gostermeyen) bolgesi ve mitokondri DNA’s1 tek kopya halinde bulunmaktadir(34). X
kromozomu ve otozomal kromozomlar nesilden nesile aktarilirken rekombinasyona
ugrayabilirken, Y kromozomu sadece babasal ataya, mitokondri DNA’s1 ise
genellikle sadece anasal ataya sahiptir. Bu iki tip kromozom genellikle mayoz
sirasinda rekombinasyona ugramaz ve bilgi oldugu gibi aktarilir(2, 5, 11). Bu sebeple
alel ciftleri halinde bulunan lokuslara gore tek kopya halinde bulunan lokuslarin
incelenmesi belirtilen amaca daha uygun olacaktir.

Okaryotlarda niikleus DNA’sindan bagimsiz kalitim gdsteren organel
DNA’larinm varligi 1900°1li yillarin baslarinda gosterilmistir. Mitokondri DNA’s1
cift zincirli halkasal bir molekiildiir. Yaklasik 16,5 kb biiyiikliigiinde halkasal
DNA’ya sahiptir. Mitokondri DNA’s1 kendi islevleri i¢in gerekli biitiin RNA tiirlerini
ve bazi proteinleri sifreleyen genetik bilgiyi tasimaktadir. Mitokondrial DNA
dizisinin biiylik bir kismi yapisal genleri icerir. Aralarda az miktarda kodlanmayan
DNA dizileri de bulunmaktadir. Genomu, niikleer genoma nazaran ¢ok daha kiigiik
ve deneysel calisma yapilabilmesi daha kolaydir (4, 10).

Y kromozomu 21. kromozomdan sonraki en kiiclik insan kromozomu olup,
yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugundadir. insan genomunun sadece %2’ sini
olusturmaktadir(35). Kromozomun kisa ve uzun kollarmin distal uglarinda iki
psodootozomal heterokromatik alan (PAR1 ve PAR2) bulundurmaktadir. Bu alanlar,
iki sex kromozomunun (X-Y) mayoz esnasinda dogru ¢iftlesmesinden sorumlu olup,
X kromozomu dizilimi ile homoloji gostermektedir(35)(Sekil 2) (33).

Y kromozomunun %60’dan fazlasi kromozomun q kolunda bulunan tekrar
motiflerinden olusur(36).

Y kromozomu konsorsiyumu (YCC)’nun elde ettigi veriler, Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Referance Database) i¢inde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun 6nerdigi ve en iyi sonug¢ alinan DYS19, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS385a,b, DYS438 ve
DYS439 lokuslar1 genisletilmis (expanded) haplotip lokuslari, DYS19, DYS389I,
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DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392 ve DYS393 lokuslar1 ise minimal haplotip
lokuslar1 olarak adlandirilmistir.

Y kromozomu ile ilgili 6zellikle 90’larin ikinci yarisindan sonra bir¢ok caligma
yapilmistir. Degisik tilke, halk, topluluk veya cografik bolgelerle ilgili ¢cok sayida
calisma literatlirde(29-32, 37-39) yaymlanmistir. Yapilan caligmalarla alelik
polimorfizmler, buna bagli olarak haplotipik polimorfik dagilimlar ve bu lokuslarin
mutasyon sikliklar1 belirlenmeye calisilmis, toplumlararasi baglant1 ve akrabalik

dereceleri, insan evrimi ve go¢ yollar1 arastirilmistir(40, 41).

- Xp22.32

- Xp22.2

_: p =

. Xpll.3

- Xpl1.22

Xql2

S=-Yp11.31

‘ Yq11.2:
= Yql1.223
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Sekil 3 (42). X ve Y kromozomlarinin genel karsilastiriimasi

Ozetleyecek olursak; Y kromozomu polimorfizminin incelenmesi 6zellikle
asagidaki dort konu bakimindan 6nem kazanmaktadir:
1. Insan evrimi ve insan evriminin genel ¢1kis noktasi
2. Adlitp
3. Babalik tayinleri

4. Gog yollari



Calismamizda kullanilan 16 Y-STR lokuslar;; DYS456, DYS389I/11,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) yiiksek derecede
polimorfizm gosteren genisletilmis haplotip lokuslari igermesi, sadece Elazig yerli
erkek bireylerinin haplotip profilini gostermesi agisindan daha spesifik ve birey
sayisi agisindan diger caligmalarla karsilastirildiginda oldukga yeterli olmasi

nedeniyle 6nemlidir.

DYs4s58 DYS450 DY35459a
DYS463 DYS449 DY S464b DYS464c
DYS455 DYsS454 DY S464a DYs4dsedd

DYS448
DYS463|nvysas DYS447 DYS452

T T[T T T I T 1T 11
Mb | 5 |1p |k15|

DY3458b

Dvsses  DYS19 pysast\ DYS390 [ Dys3ez
— - DYS389 lill 2
Minimal haplotype loci DYS385a DYS385b 7

=X T D

heterochromatin

Sekil 4 (43). Bilinen baz1 Y-STR lokuslarinin Y kromozomu tizerindeki yerlesimleri

Diinyadaki Y kromozomu ile ilgili ¢caligmalarin bir merkezde toplanmasi ve
uygun smiflandirma yapilabilmesi amaciyla 1995 yilinda Y Kromozomu
Konsorsiyum’’u YCC kurulmustur(2). YCC’nin elde ettigi veriler Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Reference Database) iginde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun oOnerdigi ve en iyi sonu¢ alman 9 lokusun
olusturdugu haplotip (DYS19, DYS385a/b, DYS389I/II, DYS390, DYS391,
DYS392 ve DYS393) “minimal haplotip” olarak tanimlanmistir. “’Genigletilmis
(expanded) haplotip’’ ise minimal haplotip lokuslarna ilaveten YCAIla/b duplike
lokuslarinin eklenmesi ile olusan 11 lokusun olusturdugu haplotiptir(44). Biz
calismamizda minimal haplotip lokuslara ilave olarak SWGDAM (Scientific
Working Group on DNA Analysis Methods)’ 1 tavsiye ettigi DYS438 ve DYS439
lokuslar1 ile yiiksek polimorfizm gosteren DY S437, DY S448, DYS456, DYS458, Y
GATA H4 ve DYS635 (Y GATA (C4) lokuslarini inceledik.
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Mikrosatellitlerin allelik durumu polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) tarafindan
ortaya konmaktadir. DNA laboratuarlarnda PCR’mn énemi c¢ok biiyiiktiir. Ik defa
1985 yilinda tarafindan yalnizca birkag saatte DNA’nin spesifik zincirlerinin
milyonlarca kopyasinin yapilabilmesinin bulunmasi ile molekiiler biyoloji tamamen
degistirmistir (41).

Polimeraz zincir reaksiyonunun temel bilesenleri, kalip olarak kullanilan DNA
molekiilii, DNA polimeraz enzimi, primerler, dANTP karigimi, tampon ve MgCl, diir.
Polimeraz zincir reaksiyonu ¢ift iplikli bir DNA molekiiliinde hedef dizilere iki
oligoniikleotid primerin baglanmasi ve uzamasi esasma dayanir. Amplimer olarak da
adlandirilan oligoniikleotid primerler, kalip DNA molekiilii yaklagik 94° gibi yiiksek
sicaklik derecelerinde denatiire edildikten sonra, tek iplikli DNA molekiilleri
iizerinde kendilerine tamamlayici olan bdlgelerle melezlenirler. Primerlerin spesifik
olarak hedef dizilere baglanmasi diisiik sicaklik derecelerinde gerceklesir. DNA
polimeraz enzimi, uygun tampon ve dort cesit deoksiriboniikleotid trifosfat (ANTP)
varliinda primerin 3’ hidroksil ucundan uzamasm saglar. Boylece kalip DNA
ipligine tamamlayici olan yeni DNA molekiilii sentezlenmis olur. Bir PCR dongiisii
denatiirasyon, primerin eslenmesi ve uzama olarak adlandirilan {i¢ agsamadan olusur.
Ardarda tekrarlanan denatiirasyon, primerlerin baglanmasi ve primerlerin uzamasi
evreleriyle DNA pargalari iissel olarak artar(45) (Sekil 5).

Polimeraz zincir reaksiyonunda her dongiiniin sonunda yeni sentezlenen DNA
zincirleri, bir sonraki dongii i¢in hedef (ata) zincir olabilir. Sekil 6° da gorildiigi gibi
bu reaksiyonun ana iiriinii, sonu oligoniikleotid primerlerin 5’ ucu olan ve uzunlugu
primerler arast uzaklikla tanimlanan bir dsDNA parcasidir. Basarili bir
amplifikasyonun ilk dongiisiiniin iirtinleri, iki primerin baglanma bolgeleri arasindaki
uzakliktan daha fazla uzunluga sahip, farkli boyutlarda DNA molekiillerdir. ikinci
dongiide, istenen uzunluktaki DNA zincirleri olusur. Bu {iriiniin miktar1 diger
amplifikasyon dongiilerinde lineer olarak cogalir ve reaksiyonun temel c¢iktisini
olusturur. Amplifikasyon, baslangictaki ana zincirin reaksiyon sonundaki kopya
sayist bi¢iminde (2"-2n)x formiiliiyle agiklanir. Burada n dongii sayisi, 2n ilk ve
ikinci dongiiden sonra elde edilen uzunlugu bilinmeyen iiriinler, x ana zincirin kopya

sayisidir(46) (Sekil 6).
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Sekil 5 (47). PCR ¢ogaltiminin basamaklar1
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36
2 = 68 MILYOM EOPVA

{Andy Vierstraste 159%)

Sekil 6 (47). DNA’nin tissel olarak ¢cogaltilmasi
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1.5. Y Kromozomunun Adli Olaylarda Kullanimi

Adli, antropolojik, evrimsel ve nesep tayini ¢calismalarinda Y-STR lokuslarina
ilgi giderek artmaktadir. Y kromozomu polimorfizmi ¢alisildiginda, polimorfizmin
populasyon bilgileri hakkinda c¢ok Onemli ayrmtili veri tabanlarmma sahip
olunmaktadir.

Y kromozomu STR incelemeleri, popiilasyon genetigi, goclerin belirlenmesi,
erkek tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amaclh kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
suclarinda, hem saldirgan erkege hem de magdureye ait deliller karigik haldedir.
Erkek kadin oraninin kadmn lehinde oldugu karisik Orneklerde otozomal DNA
calisildiginda fazla miktarda olan ve baskin durumda bulunan kadma ait DNA,
ortamdaki gerekli maddeler i¢in yarigmakta ve erkege ait DNA’nin amplifikasyon
sanst olduk¢a diismektedir(24). Bir ¢alismada 500 pg erkek DNA’sinin kadin
DNA’st ile 1/4000 oraninda karistirildigi ¢aligmada tam bir Y-STR profili
okunabilmistir. Ancak erkek/kadin oranmin 1/5000 ve iizerinde oldugu karisimlarda
Y-STR amplifikasyonunun inhibe oldugu bildirilmektedir(1, 2). Bu gibi durumlarda
failin saptanmasi ve olayin aydmlatilmasi i¢cin bu karisimdan saldirgan erkege ait
materyalin ayrilabilmesi ve erkek profilin belirlenebilmesi son derece onemlidir. Y
kromozomu testleri; saldirgan erkek ile magdure kadinin biyolojik Orneklerinin
karigim halinde oldugu bu tiirde biyolojik delillerde; stiphelilerle karsilastirilabilecek
nitelikte, yeterli ve giivenilir bilgi vermektedir. Ancak Y-STR’nin ayrim giicii
otozomal STR’lerden belirgin olarak diisiiktiir(48) ve atasal soylar ayn1 Y-STR
haplotiplerine sahip olmasi nedeniyle (mutasyon olmadig: taktirde) babalar, ogullar,
erkek kardesler, amcalar ve atasal kuzenler birbirinden ayirt edilemezler ve otozomal
STR’ ler ile desteklenmesi gerekmektedir. Y kromozomu babadan ogula komple
(biitiin olarak) aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyon ve genetik
anomaliler disinda, ayni olmaktadir (48, 49). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan

Y-STR louslar1 ve uzunluklar1 Sekil 7°de gosterilmektedir.
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AmpF/STR® Yfiler™
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100 bp 200 bp 300 bp 400bp

DYS5393 DYS391 DYS439 DYS635 DYS392

GS500-internal lane standard

Sekil 7 (50). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan AmpF/STR YFiler lokuslari

1.6. Y kromozomu Lokus Mutasyonlar

Genetik profilin degerlendirilebilmesi i¢in c¢alisilan her lokusun mutasyon
oranlarinin bilinmesini gerektirir. Otozomal STR’ lerin tersine Y-STR mutasyon
oranlarma ait bilgiler son zamanlara kadar sinirliydi. Heyer ve ark. (51), Binchi ve
ark. (37), Kayser ve ark’ nin (52, 53) yaptig1 calismalar bu eksikligi nispeten
gidermistir. Bu c¢alismalarda bazi lokuslarda (DY S392, DYS393) hic mutasyona
rastlanmazken, DYS390 lokusunda bu oran 8,58x10~ olarak saptanmustir. Tiim
lokuslar dikkate almndiginda ise ortalama mutasyon oram1 2,8x10° olarak
bulunmustur. Bu sonu¢ her bin baba/ogul ¢iftinden yaklasik ii¢iinde mutasyon
bulunacagi anlamina gelmektedir. Literatiirde bazi lokuslar i¢in duplikasyon
bildirilmistir (DYS19 ve DYS385). DYS19 lokusunda duplikasyon orani %0,12
olarak saptanmistir(38, 52, 54, 55).

Babalik testlerinde 6-15 STR lokusu i¢in bir veya iki lokusta mutasyona
uygun dislama saptandiginda bu durum babaligin dislanmasindan ziyade mutasyona
atfedilir. Oysa ikiden fazla dislama baba adaymin biyolojik baba olmadig: yoniinde
yorumlanir. Babaligin dislanmasi1 ancak yeterli sayida, ornegin 9 Y-STR lokusu

calisildiginda en az 3 diglamanin saptanmasi ile miimkiin olur(53).
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2. GEREC VE YONTEM

2.1. incelenen Mikrosatellit Lokuslari

Bu c¢alismada, en az ii¢ nesil Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal
akrabaligr bulunmayan 250 erkek bireyde, Y kromozomu spesifik 16 lokusun
incelenmesi amag¢lanmistir. Bu lokuslar DYS456, DYS3891, DYS390, DY S389IlI,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA
C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448’dir.Incelenen
lokuslardan DYS392 lokusu triniikleotid tekrar, DYS19, DYS385a/b, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS393, DYS456, DYS458, DYS439, DYS635, Y
GATA H4, DYS437 lokuslar1 tetraniikleotit tekrar, DYS438 lokusu pentantikleotit
tekrar ve DY 'S448 lokusu hekzaniikleotit tekrar igermektedir.

Bu calismada 16 Y-STR lokusu incelemek icin (46) Y-filer (Applied
Biosystems, Foster City, CA) kitini kullandik.

2.1.1. DYS456 lokusu

Bu lokus (AGAT), dortli tekrar ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 12 ile 18
arasinda, uzunluk ise 100 ile 124 B¢ arasinda degigsmektedir. AGAT tekrar sayisi ile
allel sayis1 paralel olarak degigsmektedir. En sik goriilen alel 15 (alel siklig1 0,42069),
uzunluk 112 B¢, mutasyon hizi % 0,53, genetik cesitliligi ise 0,70864 olarak
bildirilmistir(56). Tablo 1°de lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

verilmektedir.

Tablo 1. DYS456 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS456 Alelleri 12 13 14 15 16 17 18
Uzunluk (Bg) 100 104 108 112 116 120 124
Bg: Baz cifti

Asagida, 15 tekrarli 112 B¢ uzunlugundaki (AGAT);s DYS456 aleline ait

zincir dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/
AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/ATTCCATT
AGTTCTGTCCCTCTAGAGAACCCTAATACATCAGTTTAAGAA
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2.1.2. DYS 389 I/II lokusu

Bu lokus (DYS389I); (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 9 ile 16 arasinda, uzunluk ise 143 ile 171 Bg
arasinda degismektedir. Birinci ve iigiincii parca TCTG, ikinci ve dordiincii parga
TCTA tekrarlarmdan olusmaktadir. Ikinci ve iigiincii tekrar pargasi arasinda, 5° ucu
primer dizisinin benzeri dizi bulunmaktadir. DYS389 lokusu, STR bdlgesinin PCR
ile ¢ogaltilmas1 sonucu biri biiyiik (dort tekrar parcasini da igerir), digeri kiigiik
(iglincii ve dordiincii tekrar parcasini igerir) iki {iriin elde edilir. DYS389 I
lokusunda en sik gdzlenen alel 13, en az rastlanan alel 16, mutasyon orani ise %
0.24 olarak bildirilmistir(57). Tablo 2°‘de lokusun tiim alellerinin genel

siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 2. DYS389 I lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 I Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (B¢) 143 147 151 155 159 163 167 171
Bg: Baz cifti

Asagida ornek olarak 12 tekrarli 154 B¢ uzunlugundaki DY S389 I alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun primerinden sonra 3 TCTG ardindan 9 TCTA tekrar1

mevcuttur.

TA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATC
AATCTATCTATTTATCTAGCAGTCCATCATCT

Bu lokus (DYS3891I); (TCTG), (TCTA), (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar
ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 24 ile 34 arasinda, uzunluk ise 255 ile 295 Bg
arasinda degismektedir. Yapilan son caligmalarda en sik gozlenen alel frekansi 26,
mutasyon oranmi ise % 0,35 olarak bildirilmistir(57). Tablo 3‘de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 3. DYS389 II lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 II Alelleri 24 25 20 27 28 29 30 31 32 33 34

Uzunluk (B¢) 255 259 263 267 271 275 279 283 287 291 295

Bg: Baz ¢ifti
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Asagida ornek olarak 29 tekrarli 273 B¢ uzunlugundaki DY S389 II alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun tekrar birimleri 5 TCTG, 12 TCTA, 3 TCTG ve son
olarak 9 TCTA’dan meydana gelmistir.

5...CCAACTCTCATCTGTATTATCTATGTGTGTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTA/TCTA/TATTATACCTACTTCTGTATCCAACTCTCATCTGTAT
TATCTATGTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCT
A/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATCAATCTATCTATTTATCTAGCAG
TCCATCATCTATCTATGACATTCTTCTACTACTCAGGCATAAC...3

2.1.3. DYS390 lokusu

Bu lokus (DYS390), (TCTG), (TCTA)m (TCTG), (TCTA)q dortli tekrarlari
ile tanimlanmaktadir. Tekrar birimleri heterojendir. Birinci ve iiglincii pargalar
TCTG, ikinci ve dordiincii tekrarlar TCTA birimlerinden olusmustur. Tekrar sayisi
17 ile 28 arasinda, uzunluk ise 188 ile 232 B¢ arasinda degismektedir. Tekrar
bolgelerinde TCTG ve TCTA degisik sayida siralanmaktadir. Yapilan son
calismalarda en sik gozlenen alel frekansi 24 (0,36574), uzunluk 216 B¢, mutasyon
hiz1 % 0,25 ve genetik ¢esitlilik (GD) 0,75855 olarak bildirilmistir(58). Tablo 4‘de

lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 4. DYS390 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS390 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24 25 26 27 28

Uzunluk (B¢) 188 192 196 200 204 208 212 216 220 224 228 232

Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 25 tekrarli 220 B¢ uzunlugundaki (TCTG)g (TCTA)12 (TCTG),
(TCTA)4 tekrarli DYS390 lokusunun alel dizilimi verilmistir.

S ... TATATTTTACACATTTTTGGGCCCTGCATTTTGGTACCCCATAAT
ATATTCTATCTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCATCTATCTATCTTTCCTTGTT
TCTGAGTATACACATTGCAATGTTTTCATTTTACTGTCAC...3
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2.1.4. DYS458 lokusu

Bu lokus (DYS458), (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 13 ile 20 arasinda, uzunluk ise 127 ile 155 B¢ arasinda degismektedir. En sik
goriilen alelin tekrar sayis1 17 (0,32199), uzunluk 143 B¢, mutasyon hizi % 1,06 ve
genetik cesitlilik (GD) 0,78058 olarak bildirilmistir(59). Tablo 5°de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 5. DYS458 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS458 Alelleri 13 14 15 16 16,2 17 172 18 182 19 19,2 20

Uzunluk (Bg) 127 131 135 139 141 143 145 147 149 151 153 155

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 17 GAAA tetraniikleotid tekrarli DYS458 lokusunun, 143 Bg

uzunlugundaki 6rnek dizilimi verilmistir.

GAAAGAAAGAAAAGGAAG/GAA
A/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/

2.1.5. DYS19 lokusu

DYS19 lokusu, (TAGA)stagg(TAGA), dortlii tekrarlari ile tanimlanmaktadir.
Ug¢ TAGA tekrarindan sonra, ikinci parcada bir TAGG tekrar1 ve iiciincii pargada ise
degisen sayida TAGA tekrarlarindan olusur. Tekrar sayist 10 ile 19, uzunluk ise 233
ile 269 arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 14 (0,52893), uzunluk 249 Bg,
mutasyon hiz1 %0,25, genetik cesitlilik ise 0,64388 olarak bildirilmistir(60). DYS19

lokusuna ait alellerin genel siniflandirmasi Tablo 6’da verilmektedir.

Tablo 6. DYS19 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS19 Alelleri 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19

Uzunluk (B¢) 233 237 241 245 249 253 257 261 265 269

Bg: Baz cifti

Asagida 14 tekrarli 248 B¢ uzunlugunda (TAGA)stagg(TAGA);; tekrar

dizilimli DY S19 aleline ait dizilim verilmektedir.
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S5LACTACTCAGTTTICTCTTATAGTCTTITITTAATATATATATAGTATTA
TATATATAGTGTTATATATATATAGTGTTT/TAGA/TAGA/TAGA/TAGG/TA
GA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/T
ATAGTGACACTCTCCTTAACCCAGATGGACTCCTTGTCCTCACTACATGG
CCATGGCCCGAAGTATTACTCCTG:GTGCCCCAGCCACTATTITCCACGTG
CAGAGATTGAC...

2.1.6. DYS385a/b lokusu

Bu lokus (DYS385a/b), y kromozomu iizerinde duplike sekilde iki kopya
halinde bulunmaktadir. Kopyalar ayni genomik dizi icerdiklerinden kullanilan
primerler her iki kopyaya da baglanir ve iki farkli lokus gibi (DYS385a ve
DYS385b) degerlendirilebilir. Bu lokus (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 7 ile 24 arasinda, uzunluk ise 241 ile 308 Bg
arasinda degigsmektedir. En sik gozlenen aleller 11-14 (0,28972) ile 11-15 (0,06986),
mutasyon hizi %0,21, genetik cesitlilik ise 0,83510 olarak bildirilmistir(61). Bu

lokusun alellerinin genel smiflandirmasi Tablo 7°de gosterilmistir.

Tablo 7. DYS385 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS385 Alelleri 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16

Uzunluk (Bg) 241 245 249 253 257 261 265 269 273 277

DYS385 Alelleri 16,3 17 17,2 17,3 18 19 20 21 22 23 24
(devami)

Uzunluk (devarm) 280 281 282 283 284 288 292 296 300 304 308

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 11 tekrarli 257 B¢ uzunlugundaki DYS385a/b lokusuna ait alelin

dizilimi 6rnek olarak gosterilmektedir.

5’...AGCATGGGTGACAGAGCTAGACACCATGCCAAACAACAACAAAG
AAAAGAAATGAAATTCAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAGAAAGAAAGT
AAAAAAGAAAGAAAGAGAAAAAGAGAAAAAGAAAGAAAGAGAAGAA
AGAGAAAGAGGAAAGAGAAAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAAGGAAG
G/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAGAAAAAGAAAGGAGGACTATGTAATTGGC...>
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2.1.7. DYS393 lokusu

DYS393 lokusu (AGAT), dortlii tekrarlarini icermektedir. Tekrar biriminin,
tekrar sayisinin degismeyecek sekilde 5’ ucuna dogru 1 B¢ kaymasi ile TAGA, 2 B¢
kaymast ile AGAT seklini almaktadir. Tekrar sayis1 9 ile 17 arasinda, uzunluk ise
108 ile 140 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 13 (0,71153), uzunluk
124, mutasyon hiz1 %0,08 ve genetik ¢esitlilik ise 0,46218 olarak bildirilmistir(62).
DYS393 lokusu alelleri ve uzunluklarinin genel siniflandirilmas: tablo 8’de
gosterilmistir.

Tablo 8. DYS393 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS393 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 108 112 116 120 124 128 132 136 140
Bg: Baz cifti

Asagida Ornek olarak verilen dizilim, 15 tekrarli 132 B¢ uzunlugundaki

DY S393 lokusuna aittir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGA
T/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AT
GTATGTCTTTTCTATGAGACATA

2.1.8. DYS391 lokusu

Bu lokus (DY S391) (TCTA), dortli tekrarlarint igermektedir. Tekrar sayis1 6
ile 14 arasinda, uzunluk ise 89 ile 121 B¢ arasinda de§ismektedir. Son yapilan
calismalarda en sik gozlenen alel 10 (0,56033), uzunluk 105 B¢, mutasyon hizi
%0,28, genetik cesitlilik ise 0,53511 olarak bildirilmistir(63). Bu lokusun alellerinin

genel siiflandirmasi Tablo 9°da gosterilmistir.

Tablo 9. DYS391 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS391 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 89 93 97 101 105 109 113 117 121
Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 11 TCTA tekrarli 107 B¢ uzunlugundaki DYS391 aleline ait dizilim

gosterilmektedir.
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TGTCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA
/ITCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTGCCTATCT

2.1.9. DYS439 lokusu

Bu lokus (DYS439) (GATA), dortlii tekrarlarmi icermektedir. Tekrar sayist 9
ile 16, uzunluk ise 205 ile 233 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 12
(0,44770), uzunluk 217 B¢, mutasyon hizi %0,61 ve genetik cesitlilik 0,67060
olarak bildirilmistir(64). Tablo 10’da lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 10. DYS439 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS439 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (Bg) 205 209 213 217 221 225 229 233
Bg: Baz cifti

Asagida, 12 tekrarli 217 B¢ uzunlugundaki DY S439 lokusuna ait alel dizilimi
ornek olarak verilmistir.

AACATTTAAGTCTTTAATCTATC
TTGAATTAATAGATTCAAGGTGATAGATATACAGATAGATAGATACATA
GGTGGAGACAGATAGATGATAAATAGAA/GATA/GATA/GATA/GATA/GA
TA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GAAAGTATAAGTAA
AGAGATGAT

2.1.10. DYS635 (Y GATA C4) lokusu

Bu lokus (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA),

tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 26 arasinda, uzunluk ise 234 ile
270 Bg arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 23 (0,45658), uzunluk 258 Bg,
mutasyon hizi %0,46, genetik cesitlilik 0,71341 olarak bildirilmistir(65). Tablo

11°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 11. DYS635 (Y GATA H4) lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS635 Alelleri 17 18 19 20 21 21,3 22 23 24 25 26

Uzunluk (B¢) 234 238 242 246 250 253 254 258 262 266 270

Bg: Baz ¢ifti
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Asagida 23 tekrarli 258 B¢ uzunlugundaki DYS635 (Y GATA C4) lokusuna

ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

TGCTGCTGAATGGGAGCAGA
AATGCCCAATGGAATGCTCTCTTGGCTTCTCACTTTGCATAGAATC/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/
TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/
ATTTTCTTTATCCATTCATTGATTGATGGATATTTGGGCTGGTTCC

2.1.11. DYS392 lokusu

Bu lokus (DYS392) (TAT), t¢li tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 6 ile 17 arasinda, uzunluk ise 290 ile 323 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 11 (0,41899), uzunluk 308 B¢, mutasyon hizi %0,07, genetik cesitlilik
0,64804 olarak bildirilmistir(66). Tablo 12°de lokusun tiim alellerinin genel

simiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 12. DYS392 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS392 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17

Uzunluk (B¢) 290 293 296 302 305 308 311 314 317 320 323 326

Bg: Baz cifti
Asagida 12 tekrarli 311 B¢ uzunlugundaki (TAT);, DYS392 lokusuna ait alel
dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

GCCCAAGTGATCTTGCAACATCTCCA
TCCATGTTGCTCCAAAGGACCCAATTTTACTGTAAATGGTTGTATAGTATT
TTATGGTCTACATAGACCATATTTACCATATGTTCATCCATATTTTCTTCA
TTAATCTAGCTTTTAAAAACAACTAATTTGATTTCAAGTGTTTGTTATTTA
AAAGCCAAGAAGGAAAACAAATTTTTTTCTTGTATCACCATTTATT/TAT/
TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TTACT

2.1.12. Y GATA H4 lokusu

Bu lokus (TAGA),ATGGATAGATTA (GATG),AA (TAGA), tekrarlar1 ile

tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 8 ile 13 arasinda, uzunluk ise 122 ile 142 Bg
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arasinda degismektedir. En sik goézlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 Bg,
mutasyon hizi % 0,43, genetik cesitlilik 0,62142 olarak bildirilmistir(67). Tablo

13°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmas1 gosterilmektedir.

Tablo 13. Y GATA H4 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

Y GATA H4 Alelleri 8 9 10 11 12 13
Uzunluk (Bg) 122 126 130 134 138 142
Bg: Baz cifti

Asagida 12 tekrarl 138 B¢ uzunlugundaki (TAGA)» Nj; (gatc), aa (taga)s Y
GATA H4 lokusuna ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.
ATTTAAGATAGATAGATAGATCTATA
GATAGATAGGTAGGTAGG/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG
A/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG

2.1.13. DYS437 lokusu

Bu lokus (TCTA), (TCTG), (TCTA)4 tekrarlar1 ile gosterilmistir. Tekrar
sayisi 13 ile 17, uzunluklar ise 181 ile 197 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 B¢, mutasyon hizi % 0,13, genetik cesitlilik
0,62142 olarak bildirilmistir(68). Tablo 14’de lokusun tiim alellerinin genel

smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 14. DYS437 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS437 Alelleri 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 181 185 189 193 197
Bg: Baz ¢ifti

Asagida 15 tekrarli 189 bp uzunlugunda DYS437 lokusuna ait (TCTA)
(TCTG), (TCTA)4 dizilimli alel zinciri 6rnek olarak verilmistir.
GCCCATCCGG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCATCTATCATCTGGGAATGATGTCTATCTACTTATCTATGAATGATA
TTTATCTGTGGTTATCTATCTATCTATA
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2.1.14. DYS438 lokusu

Bu lokus (DYS438) (TTTTC), besli tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayist 6 ile 14, uzunluklar ise 300 ile 340 B¢ arasinda degismektedir. En sik gbzlenen
alel 12 (0,41945), uzunluk 330 B¢, mutasyon hiz1 %0.07, genetik cesitlilik 0,68963
olarak bildirilmistir(69). Tablo 15°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 15. DY S438 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS438 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 300 305 310 315 320 325 330 335 340
Bg: Baz ¢ifti

Asagida (TTTTC);, 12 tekrarli 330 B¢ uzunlugundaki DY S438 lokusuna ait

alelinin dizilimi 6rnek olarak gosterilmistir.

AACGGTAAACAGTATA/TTTTC/T
TTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TT
TTC/TTTTC/TATTTGAAATGGAGTTTCACTCTTGTTGCCCAGGCTGAAAT
GCAATGGTGTGATCTCGACTCACCACAACCTCCACTTCCCAGGTTCAAGC
GATTCTCCTGCATCAGCCTCCCAGGTAGCTGGGATTATAGGCGTCTGCCA
CCACGCCCAGCTAATTTTTTGTGTTTTTAGTAGAGACAGGGTTTCACCATG
TTGGTGAGGCTGGTCTCG

2.1.15. DYS448 lokusu

Bu lokus aralarinda 42 bazgifti bulunan AGAGAT altili tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 24, uzunluk 299 ile 341 arasinda
degismektedir. En sik gbézlenen alel 19 (0,43250), uzunluk 311 B¢, mutasyon hizi
%0,11, genetik cesitlilik 0,69218 olarak bildirilmistir(70). Tablo 16’da lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 16. DY 'S448 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS448 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24
Uzunluk (B¢) 299 305 311 317 323 329 335 341
Bg: Baz cifti
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Asagida en sik gozlenen 310 B¢ uzunlugundaki (AGAGAT)11(N)s
(AGAGAT)g tekrarli DYS448 lokusuna ait 19 alelinin dizilimi 6rnek olarak

gosterilmistir.

ATAAAGAACAGAGAAGTGTCAAAGA
GCTTCAATGGAGATTAGAAATAGAGATCGCGAGACAGAAAGGGAGATAG
AGACATGGATAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGA
GAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/ATAGAGATAGAG
AGATAGAGATAGAGATAGATAGATAGAGAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAG
AT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAGGTAAAG
ATAGAGATAAATTT

2.2. Cahsma Grubu

Bu c¢alisma kapsaminda, geneli temsil etmesi amaciyla en az ii¢ nesil
Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi bulunmayan saghkli 250

erkek birey incelemeye alinmistir.

Yukarida belirtilen 6zelliklere uyan kisiler; calismanin amaci ve yontemi
hakkinda bilgilendirilmis, ayrica yeterince bilgilendirildikleri ve kendi iradeleriyle bu
calismaya katildiklarin1 gdsteren bilgilendirilmis goniillii onam formu kisiler

tarafindan imzalandiktan sonra her bireyden EDTA’l1 tiipe 2 cc kan 6rnegi alind1.
2.3. DNA izolasyonu

» 1,5 ml lik receiver (toplama) tiipii i¢erisine 200 mikrolitre kan 6rnegi, 200
mikrolitre Lysis Buffer HL ile 20 mikrolitre Proteinaz K konulur ve 5 dakika
56 C° de termal seykir cihazinda bekletildi.

> Ornek iizerine 200 mikrolitre Binding Buffer HL eklenip 2,0 ml lik RTA
spin filtreli tiipe aktarilarak 13.000xg devirde 2 dakika santfifiij edilir ve
toplama tiipli degistirildi.

» Toplama tiipii degistirilmis olan spin filtreli tiip igerisine 500 mikrolitre
Wash Buffer I eklenip 13.000 xg devirde 1 dakika santfifiij edilir ve toplama
tiipti degistirildi.

» Filtre tizerine 700 mikrolitre Wash Buffer II eklenerek 13.000xg devirde 1
dakika santfifiij edilir ve toplama tiipii degistirildi.
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» Wash Buffer igerisinde bulunan alkolden filtreyi ve DNA’y1 arindirmak i¢in
4 dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve kapak agik bir sekilde 3 dakika
bekletildi.

» Spin filtre 1,5 ml lik receiver tiipe almir ve {izerine 56 C ° ye 1sitilmig 200
mikrolitre Elution Buffer D eklenip 1 dakika oda sicakliginda bekletildi.
8000 xg de 1 dakika santrifiij ettikten sonra filtre atilir ve elde edilen DNA

ornegi ¢alisilmak tizere +4 C ° de bekletildi.

Elde edilen tiim DNA izolatlarinin kantitatif ve kalitatif 6l¢ctimleri Nanodrop
2000c spektrofotometre cithazinda yapildi.

2.4. Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR)

Izole edilen DNA &rneklerinde Y kromozomu iizerinde bulunan lokuslar
(DYS456, DYS3891, DYS38911, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393,
DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437,
DYS438 ve DYS448) her biri i¢in spesifik olan primerler ile uygun PCR

protokollerinde cogaltilmistir.

Deoksiriboniikleik asit triinlerinin, AmpF/YFiler PCR Amplification Kit
(Applied Biosystem, Foster City, CA, USA) ile uygun protokol kullanilarak
amplifikasyonlar1 saglandi. Her bir 6rnek i¢in PCR tiipiine 9.2 ul PCR Reaction Mix,
5.0 ul Primer Set, 0.8 ul Tag Gold® DNA Polymerase ve 10.0 pl 1/200 oraninda
dilie edilmis olan DNA 0Ornegi konularak miks hazirlandi ve asagidaki PCR
protokoliine gore her bir DNA 6rneginin PCR islemi yapild1.

Y kromozom STR lokuslar1 i¢in uygulanan PCR protokolii:

Baslangi¢ denatiirasyonu : 95 C de 11 dakika

Denatiirasyon : 94 C de 1 dakika

Annealing (baglanma) : 61 Cde 1 dakika » 30 dongii
Extension (uzama) : 72 C de 1 dakika

Son extensiyon : 60 C de 80 dakika
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2.5. Elektroforez ve Tiplendirme

Elde edilen PCR firiinlerini tiplendirmek i¢in ABI 310 Genetik Analiz
cthazinda vyiiriitiilerek, analiz edilip pik degerleri ¢ikartildi. Genetik Analiz cihazina

konulmadan once 310 sekans tiiplerine;

12 pl formamid

0,5 pl GeneScan 500 LIZ Size Standart

1 ul PCR iirtinii DNA 6rnegi konuldu ve kapaklar1 kapatild1.

Ayrica her yiiriitme sirasinda, bir sekans tiiptine 1 pl AmpF/YFiler Kit Allelic
Ladder konuldu. Ornekler 95°C’de 3 dakika denatiire edildi. Denatiirasyon sonrasi
tiipler -20°C” de 3 dakika bekletildi ve elektroforez cihazina yiiklendi. Elektroforez
sona erdikten sonra sonug¢lar GeneMapper IDv3.2 programu ile analiz edildi. Elde
edilen bu degerler sequences ladders referans alinarak karsilastirilip, alel frekanslar1

analiz edilmek {izere tablo haline getirildi.
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3. BULGULAR

DYS456, DYS 3891, DYS3891I, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b,
DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4,
DYS437, DYS438 ve DYS448 lokuslar1 i¢cin GeneMapper Software Version 3.2
programi ile sonuglar elde edildi. Elde edilen tiim haplotiplerin Arlequin 3.1 istatistik
programu kullanilarak her bir lokus i¢in genetik ¢esitlilik ve alel frekanslari tablo ve

sekil halinde sunulmustur.

Tablo 17. Elaz1g yerlisi 250 erkek bireyin incelenen 16 Y-STR AmpFISTR Y filer

paneli

n 456 3891 390 38911 458 19  385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
1 15 14 22 30 18 15 15-15 12 10 11 20 11 12 14 9 19
2 15 13 23 29 15 14 12-19 12 10 11 21 17 12 14 9 21
3 15 13 22 29 17 13 14-14 13 10 12 21 10 12 16 10 21
4 14 12 24 29 19 15 14-15 13 10 12 23 11 12 14 11 19
5 15 13 23 30 17 14 12-12 13 10 12 23 11 11 15 10 20
6 16 13 24 29 16 14 12-15 12 11 12 23 13 12 15 12 20
7 17 14 25 31 16 16 11-15 13 11 10 24 11 12 14 11 20
8 15 13 25 32 17 13 17-18 13 10 13 23 11 11 14 10 20
9 15 13 24 29 15 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
10 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
11 16 13 25 31 17 16 9-12 12 10 13 21 12 12 14 9 21
12 17 13 24 30 18 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 10 20
13 14 12 23 29 19 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
14 14 12 23 29 18 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
15 16 13 22 29 17 13 14-16 13 10 12 22 15 9 14 11 19
16 15 14 23 30 19 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
17 15 13 22 31 15 14 13-15 12 10 11 21 11 11 14 9 22
18 15 14 23 30 16 13 13-16 13 10 12 21 13 11 15 9 19
19 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 22 11 12 14 9 21
20 16 13 24 31 18 15 12-14 12 10 13 23 11 11 14 9 20
21 15 13 23 31 17 14 12-13 12 10 12 21 11 12 14 10 21
22 16 13 25 31 15 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
23 16 14 23 30 14 15 12-13 13 10 11 25 12 11 14 10 18
24 15 13 24 30 16 14 12-16 12 11 13 23 14 12 15 12 19
25 15 12 22 30 16 13 16-18 14 10 12 21 11 9 14 10 21
26 15 12 23 28 18 14 13-16 12 10 12 21 12 11 14 9 21
27 15 14 22 30 17 14 10-10 12 10 11 21 12 12 14 9 20
28 16 12 24 28 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
29 16 14 24 31 15 14 12-13 12 10 11 21 11 12 15 9 19
30 15 12 24 29 19 13 17-18 12 10 12 21 11 11 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
31 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
32 16 13 24 30 16 16 9-11 13 11 10 23 11 12 14 11 20
33 14 12 23 29 19 14 13-20 12 10 11 21 15 11 14 10 18
34 15 13 24 30 17 15 13-14 12 9 11 21 11 11 14 9 20
35 15 12 24 29 18 13 12-18 12 10 13 21 11 10 14 10 20
36 18 14 24 30 16 14 12-17 12 11 12 21 11 11 15 10 21
37 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
38 15 12 21 28 16 16 14-15 15 10 11 21 11 11 16 10 20
39 16 14 23 29 14 17 13-19 13 10 12 20 10 12 14 11 19
40 16 13 23 30 16 14 18-18 13 10 12 20 11 12 14 10 20
41 15 13 23 29 16 14 13-16 12 10 11 22 11 11 15 9 21
42 15 13 24 29 17 14 11-14 14 10 12 23 12 11 15 10 23
43 15 13 23 31 17 15 14-17 14 10 11 22 15 11 15 9 19
44 15 14 22 31 18 15-16  15-16 14 10 11 22 11 12 15 10 21
45 16 13 24 31 17 15 12-14 12 10 13 22 12 11 14 9 20
46 14 13 23 30 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
47 16 12 21 29 18 16 13-16 13 11 10 22 11 12 16 10 23
48 16 13 24 30 17 15 12-14 12 10 13 21 11 11 14 9 20
49 15 12 23 31 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
50 14 14 23 32 17 14 15-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
51 16 12 24 29 17 12 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 20
52 15 13 23 30 17 14 13-19 12 10 11 20 11 10 14 10 21
53 13 12 22 31 17 14 13-21 8 8 12 20 11 10 14 10 20
54 15 12 19 30 17 16 10-12 8 10 11 23 12 10 15 9 21
55 14 14 23 32 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
56 15 14 22 30 18 16 15-17 12 10 11 20 11 12 14 9 19
57 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 12 15 12 19
58 16 14 26 32 16 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
59 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 12 21 11 12 15 9 21
60 14 13 23 29 15 15 12-16 12 10 12 22 11 12 14 9 21
61 15 13 24 29 17 14 13-15 12 10 11 21 11 11 15 9 19
62 15 12 23 30 17 14 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
63 15 13 24 30 17 15 13-15 13 10 12 20 11 12 16 10 19
64 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
65 15 13 23 29 16 14 12-13 13 10 10 24 12 12 14 10 20
66 15 12 24 28 15 15 11-13 12 10 11 23 13 12 15 12 19
67 15 13 21 30 17 15 13-14 14 10 11 21 11 11 16 10 22
68 16 13 24 31 17 14 13-15 12 10 13 22 12 11 14 9 19
69 16 13 24 30 17 14 12-14 13 10 13 22 16 12 14 9 20
70 16 13 25 30 16 16 12-14 13 10 11 24 11 12 14 11 20
71 15 14 25 30 14 17 11-15 13 10 11 24 13 12 14 11 19
72 15 12 22 29 19 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
73 16 13 24 29 14 14 11-12 13 10 12 26 12 11 14 11 17
74 15 13 23 28 15 15 10-16 12 10 11 21 11 12 14 9 21
75 15 13 22 29 16 15 13-13 13 10 12 22 12 11 14 11 19
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
76 16 13 24 27 17 14 12-17 13 10 13 21 11 13 14 12 18
77 15 12 24 29 19 14 12-13 12 10 12 21 13 8 14 11 21
78 16 13 25 29 16 14 11-14 12 11 11 23 12 11 15 12 19
79 16 13 24 29 16 14 11-14 12 11 13 23 12 11 15 13 19
80 16 14 23 31 15 14 14-15 13 12 11 20 11 10 16 10 21
81 15 13 23 29 15 16 12-16 12 10 10 22 11 13 14 9 21
82 15 12 22 29 17 15 12-14 13 10 13 22 11 13 14 10 19
83 16 14 25 31 15 14 10-14 13 10 12 23 11 11 15 11 20
84 16 12 23 29 16 14 11-13 12 11 12 23 11 13 15 9 21
85 15 13 23 31 19 13 15-16 14 9 13 22 11 13 14 10 20
86 15 14 23 32 17 14 13-20 12 10 11 20 11 10 14 10 21
87 16 15 23 31 17 14 11-13 13 10 11 21 12 12 15 10 21
88 17 13 24 31 15 14 11-15 13 11 13 23 16 12 14 11 20
89 18 14 22 30 17 15 16-18 12 10 11 21 11 12 14 9 19
90 16 12 24 28 14 14 13-14 13 10 12 21 11 11 15 10 20
91 15 13 25 30 18 14 12-14 13 9 11 21 11 12 14 10 19
92 15 12 25 29 17 14 12-17 13 10 9 21 12 10 14 10 17
93 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 23 11 11 14 10 21
94 16 13 22 29 16 14 14-14 13 10 11 22 11 11 14 9 21
95 13 12 24 28 17 15 14-18 12 10 11 21 11 11 16 9 19
96 15 13 23 29 17 14 12-14 13 11 14 23 13 11 15 10 19
97 17 13 23 30 16 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 11 20
98 15 14 23 30 17 14 14-18 13 10 12 22 11 10 14 9 19
99 15 13 23 31 17 14 13-14 12 10 11 20 12 9 14 9 21
100 17 13 23 29 17 14 16-17 13 10 11 23 11 11 14 10 20
101 15 13 24 29 17 14 11-14 13 11 12 23 13 12 15 12 19
102 16 14 25 30 14 15 11-15 13 11 10 23 11 12 14 11 20
103 16 13 25 30 19 13 17-18 13 11 13 20 11 11 14 10 20
104 15 12 24 27 18 14 11-15 12 10 12 23 14 12 15 11 19
105 15 13 22 29 17 13 15-16 13 9 11 22 14 10 14 11 19
106 15 14 23 32 17 13 15-16 14 9 12 21 11 12 14 10 20
107 16 12 23 29 18 15 13-15 14 10 11 23 11 11 16 11 20
108 16 14 23 31 17 14 13-15 12 10 12 23 11 11 15 9 19
109 15 13 25 31 18 14 11-15 13 11 10 23 11 13 15 11 21
110 16 13 23 29 16 14 11-14 12 12 10 23 11 13 15 12 19
111 17 13 25 31 15 16 11-14 13 11 10 23 11 12 14 11 20
112 15 14 23 30 19 14 12-19 13 12 11 22 11 11 14 10 21
113 15 13 23 29 16 15 13-16 12 10 11 22 11 12 14 9 21
114 16 12 22 28 14 14 14-15 13 11 11 22 12 11 15 10 21
115 14 14 23 30 16 14 13-14 12 10 13 21 11 11 15 9 19
116 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
117 15 13 22 31 17 15 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
118 15 14 23 30 20 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
119 16 13 23 28 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
120 15 12 24 28 16 15 14-15 14 11 12 21 12 12 15 10 23
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
121 16 13 24 31 17 15 12-13 12 10 13 22 11 11 14 9 20
122 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
123 16 14 25 32 16 15 11-14 13 10 10 23 11 13 14 11 20
124 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
125 15 13 25 29 16 17 12-15 13 10 11 23 11 11 14 11 17
126 16 12 24 29 17 17 15-16 14 10 11 22 11 12 16 10 21
127 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 11 20
128 15 12 23 28 16 15 14-18 12 10 13 22 11 12 15 9 21
129 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 11 14 9 20
130 18 13 23 31 17 13 16-16 13 10 12 22 11 11 14 9 19
131 15 13 23 32 18 14 13-16 12 11 11 21 11 11 14 10 20
132 17 13 25 30 15 15 11-14 13 10 12 23 11 13 14 11 20
133 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 24 13 12 14 10 21
134 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
135 16 13 22 29 15 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 9 21
136 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
137 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
138 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 13 21 11 12 15 9 21
139 14 12 23 30 17 14 11-15 13 11 10 22 11 11 16 10 20
140 15 13 22 29 16 15 12-13 12 10 11 24 11 10 15 11 20
141 15 13 25 30 20 14 12-15 12 10 13 21 11 11 14 9 19
142 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
143 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 9 19
144 14 12 24 28 19 14 12-18 12 10 11 21 11 11 14 9 21
145 15 14 23 32 18 15 14-16 11 10 12 21 11 10 16 10 20
146 15 12 23 30 15 15 16-16 13 10 12 21 10 11 16 10 21
147 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 10 19
148 16 13 25 30 15 16 11-14 13 11 10 24 11 12 14 11 20
149 15 13 23 30 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
150 17 13 25 31 15 15 9-11 13 11 10 23 11 13 15 11 22
151 16 14 23 29 16 15 10-19 14 10 11 24 10 11 16 10 19
152 17 13 24 30 16 13 16-19 13 10 11 22 13 12 14 10 20
153 15 13 24 30 14 15 12-13 13 11 12 26 13 12 14 11 17
154 16 13 23 29 15 16 12-17 12 11 11 23 11 13 14 9 21
155 14 13 23 31 17 14 12-18 12 10 14 20 11 11 14 10 20
156 18 12 21 28 16 15 14-15 14 10 11 22 11 11 15 10 18
157 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
158 17 13 23 30 15 14 12-16 13 10 11 22 11 10 15 9 20
159 15 13 23 30 17 15 12-12 13 10 12 23 13 11 15 11 19
160 16 14 25 32 14 13 13-14 13 10 12 23 13 9 14 10 20
161 15 13 24 29 16 14 11-15 9 11 12 23 12 12 15 12 19
162 16 14 23 29 16 14 13-19 14 10 11 24 10 12 15 12 20
163 15 13 24 29 15 16 12-16 11 10 11 21 15 11 15 10 19
164 15 13 23 30 18 15 12-12 13 11 12 23 12 13 15 11 19
165 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 21
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
166 17 13 24 30 17 14 13-14 13 10 12 21 13 12 10 17 20
167 15 13 24 29 15 14 12-13 13 10 14 26 12 12 11 14 17
168 17 13 22 31 17 15 13-15 12 10 8 20 11 12 9 14 19
169 14 13 23 30 18 14 14-15 13 11 12 21 12 13 10 14 20
170 15 13 24 29 16 15 11-14 14 12 10 23 11 13 11 14 20
171 17 14 21 31 15 14 11-12 13 10 11 20 12 12 11 14 22
172 16 14 23 30 17 14 13-14 12 10 12 23 11 12 9 14 20
173 15 12 23 28 16 14 13-14 12 10 12 23 11 12 15 14 22
174 13 12 24 28 15 15 13-17 13 10 12 22 11 12 16 9 20
175 13 12 26 28 16 16 13-17 13 10 11 21 10 13 15 10 19
176 16 14 25 31 15 16 11-14 13 10 11 23 12 13 14 11 20
177 16 12 22 28 16 12 12-15 11 10 13 21 14 12 15 10 20
178 15 13 24 29 16 13 11-14 12 10 12 21 13 11 15 12 19
179 15 12 22 29 17 15 12-15 12 10 12 23 11 13 15 10 20
180 15 12 22 30 18 14 15-16 14 10 12 21 10 12 16 10 21
181 15 12 22 28 16 15 14-14 14 10 11 20 11 12 16 10 21
182 14 14 24 30 15 14 11-14 13 11 12 22 13 11 14 12 18
183 14 14 23 30 16 14 16-18 12 10 11 21 14 11 16 10 20
184 14 13 24 28 17 14 11-14 13 11 12 23 13 11 15 12 20
185 14 13 24 30 16 15 15-16 13 10 11 20 13 11 14 9 19
186 15 13 22 29 16 16 11-14 13 10 11 23 13 12 15 12 19
187 15 13 22 30 17 14 11-14 13 11 11 23 13 12 15 12 19
188 15 14 23 31 17 14 11-14 14 10 13 23 13 11 14 12 19
189 15 14 22 30 16 15 13-15 14 10 12 21 11 11 16 10 21
190 15 13 24 29 16 14 11-15 13 11 12 23 13 12 14 11 18
191 16 13 23 30 15 13 17-17 13 10 13 23 11 13 14 10 20
192 15 14 23 30 18 14 13-14 13 10 12 24 12 11 14 12 19
193 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 9 14 10 20
194 15 14 24 29 17 14 11-14 13 10 11 23 13 10 14 12 19
195 16 13 23 29 15 17 13-13 12 9 11 22 11 11 14 9 22
196 16 14 24 32 17 14 11-14 13 10 12 24 13 11 14 9 18
197 16 13 24 31 16 13 15-15 13 10 12 22 10 12 15 10 21
198 16 14 24 30 18 14 11-14 13 11 12 24 13 10 14 12 18
199 16 15 24 31 18 14 11-15 13 11 11 23 14 11 15 12 19
200 18 14 26 31 20 14 12-14 13 10 12 23 13 10 15 12 20
201 18 14 23 30 17 14 11-14 13 10 12 22 13 11 14 12 18
202 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
203 17 14 23 31 16 14 13-15 14 10 13 21 11 12 15 9 20
204 17 12 23 29 17 14 14-15 12 10 12 22 11 11 15 9 20
205 16 14 25 31 15 16 11-15 13 11 11 23 14 11 15 10 21
206 14 14 24 29 16 16 12-13 13 9 13 22 11 11 15 10 20
207 15 12 24 29 14 13 17-20 13 10 10 23 11 10 14 10 20
208 14 13 23 29 14 14 10-12 13 10 10 20 14 11 15 10 19
209 15 14 24 29 16 14 10-13 12 11 12 21 13 11 14 12 20
210 16 14 23 30 17 14 11-13 14 10 10 21 14 12 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
211 16 13 23 29 17 14 15-16 13 10 11 23 13 9 14 9 21
212 15 13 23 29 16 14 14-17 13 10 12 21 11 11 16 9 20
213 16 13 24 31 17 16 14-15 13 11 13 21 11 10 15 10 20
214 16 12 23 29 16 14 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
215 16 11 25 28 17 14 13-14 13 11 12 25 13 11 15 12 20
216 16 12 24 28 16 14 11-15 13 10 12 24 13 11 14 12 19
217 16 13 23 30 18 14 12-14 13 11 12 24 13 11 14 13 19
218 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 10 14 10 20
219 16 13 24 29 17 14 11-15 13 10 12 23 13 11 15 12 20
220 15 14 23 30 17 15 12-14 12 10 11 20 11 12 14 9 19
221 15 13 23 29 16 15 12-15 12 10 12 21 10 12 16 10 21
222 15 13 22 31 16 15 12-18 12 11 12 21 13 11 14 9 20
223 16 13 23 31 19 14 12-13 14 11 12 21 11 11 14 9 21
224 17 15 21 28 15 13 17-18 13 9 9 25 16 12 15 9 20
225 16 13 25 29 16 15 10-12 13 11 12 21 13 11 14 10 20
226 16 13 23 30 15 14 10-13 13 10 12 20 11 12 14 10 20
227 15 14 23 30 18 15 15-15 13 10 11 20 11 12 14 9 19
228 15 13 24 31 17 15 11-15 13 10 12 21 11 11 14 11 20
229 16 11 24 29 17 14 11-12 13 11 13 21 15 11 15 9 20
230 18 13 23 29 15 14 13-16 12 10 10 21 11 10 14 9 20
231 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
232 17 13 25 29 17 15 12-16 13 10 11 21 11 10 15 10 20
233 16 15 24 31 16 14 11-14 13 11 13 23 13 11 15 12 19
234 16 14 24 30 17 14 11-13 13 11 12 24 13 12 14 10 19
235 16 14 24 30 17 15 11-14 12 10 10 21 11 11 14 12 20
236 16 13 24 29 16 14 12-13 13 11 13 23 13 11 15 9 19
237 16 14 23 30 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
238 15 12 23 31 17 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 10 21
239 16 13 23 30 17 14 12-17 12 10 14 20 11 11 14 10 20
240 16 13 24 29 15 16 11-13 12 11 11 23 11 13 14 9 21
241 16 12 22 30 16 13 12-14 14 10 11 22 11 11 15 10 18
242 15 13 22 31 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
243 14 13 24 30 16 14 13-14 12 11 12 22 12 13 10 14 19
244 15 12 22 29 16 15 12-15 13 11 12 23 13 11 14 9 19
245 15 13 23 30 16 15 12-13 13 10 12 21 14 11 14 10 20
246 15 13 24 30 17 14 14-14 13 11 12 23 14 10 14 12 18
247 15 13 24 29 17 15 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
248 15 13 25 29 16 15 11-13 12 11 13 23 13 11 15 10 20
249 15 14 24 29 17 14 12-12 12 10 12 21 11 12 14 9 20
250 16 14 25 30 16 15 12-15 13 11 11 23 12 11 14 9 19

n: Haplotip sayisi

33



“Tablo 18, Elazig verlisi 250 erkek bireyden elde edilen 16 Y-STR lokusu icin alel frekanslart ve genetik cegitlilik oranlarr (GD; gene diversity)

kuslar | 456 3891 390 300 458 19 393 391 49 635 390 YGATAH4 #7638 48 okus 3850
Aleller Aleller
§ 0,008 0,004 0,004 0,004 9,11 0,020
9 0,004 0,052 0,008 0,044 0008 034 9,12 0,027
10 0,680 0,094 003 0,09 0012 035 10,10 0,011
11 0,008 0012 0248 039 0560 0436 0012 0136 10,12 0,011
12 0,220 0008 0380 0016 0350 0116 0308 0,140 10,13 0,007
13 0016 0,508 0132 049 0,136 0200 0,116 0,008 10,14 0,004
14 0,088 0248 0008 0488 0,0% 0,016 0,052 0568 0032 10,15 0,021
[5 045 0,016 060 0270 0,004 0,020 0320 10,16 0,004
16 0328 0252 0082 0,012 0,080 10,19 0,004
17 0,084 033 0020 0,004 0004 0020 11,12 0,011
18 0,028 0,16 004 1113 0,038
19 0,004 0,056 0284 11,14 0,09
2 0012 0,092 0388 1115 0,57
2 0,04 0364 028 12,12 0014
N 0144 0,176 004 12,13 0,070
3 0392 0276 0012 12,14 0,050
u 0312 0,068 12,15 0,039
A 0112 0,012 12,16 0,043
26 0,012 0,012 1,17 0,018
N 0,008 12,18 0,32
Jh) 0,09 12,19 0,007
29 0344 13,13 0,021
30 0304 13,14 0,043
3l 0,204 13,15 0,039
3 0,044 13,16 0,039
13,19 0,018
130 0,007
131 0,004
14,14 0014
1415 0,050
14,16 0,007
1417 0,007
1418 0,011
15,15 0014
15,16 0,046
15,17 0,004
16,16 0,007
16,17 0,32
16,18 0,011
16,19 0,004
17,17 0,004
17,18 0014
170 0,004
18,18 0,004
GD 0669 0632 075 0736 0777 0666 0600 0473 070 0747 0628 0,691 0568 0729 074 0962

]



3.1. DYS456 Lokusu

),51

)41

),31

ODYS456

),21

)11

0-
13 14 15 16 17 18
Sekil 8. Elaz1g il populasyonu DYS456 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 19. Elazi1g il populasyonu DY S456 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
13 4 0,016
DYS456 LOKUSU 14 22 0,088
B 15 114 0,456
(n=250) 16 82 0,328
17 21 0,084
18 7 0,028

3.2.DYS3891 Lokusu

0,6+

0,51

0,4-

0,31

ODYS389I

0,2-

0,1+

11 12 13 14 15

Sekil 9. Elaz1g il populasyonu DYS389I lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 20. Elazig il populasyonu DY S389I lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
11 2 0,008
DYS3891 LOKUSU 12 55 0,220
(n=250) 13 127 0,508
14 62 0,248
15 4 0,016
3.3.DYS390 Lokusu
0,51
0,4
0,31
0.2] ODYS390
0,1
04

19 21 22 23 24 25 26

Sekil 10. Elazig il populasyonu DY S390 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 21. Elaz1g il populasyonu DYS390 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK

19 1 0,004

21 6 0,024

DYS390 LOKUSU 2 36 0.144
(n=250) 23 98 0,392

24 78 0,312

25 28 0,112

26 3 0,012

3.4. DYS389I1 Lokusu

0,51

0,41

0,34

0,17

27 28 29 30 3 32
Sekil 11. Elazig il populasyonu DY S38911 lokusuna ait alel sikliklar
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Tablo 22. Elaz1g il populasyonu DY S389II lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
27 2 0,008
28 24 0,096
DYS3891 LOKUSU 29 %6 0.344
(n=250) 30 76 0,304
3] 51 0,204
32 11 0,044

3.5. DYS458 Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

14 15 16 17 18 19 20
Sekil 12. Elazig il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 23. Elazi1g il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

14 17 0,068

15 40 0,160

DYS458 LOKUSU 16 63 0,252
(n=250) 17 84 0,336

18 29 0,116

19 14 0,056

20 3 0,012

3.6. DYS19 Lokusu

0,5
0,4
0,3

02] |

12 13 14 15 16 17

Sekil 13. Elazig il populasyonu DY S19 lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 24, Elaz il populasyonu DYS19 lokusuna ait alel skliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
1 J 0,008
DYS19 LOKUSU 3 3 0,132
14 Vi) 0,488
(1=250) 15 67 0270
15,16 | 0,004
16 0 0,082
17 ) 0,020
3.7.DYS385a/b Lokusu

012
01
0,08
0,06
0,04
002
0

0DYS385alb

9,1°9,12.10,1010,12110,13.10, 14 10,15.10,16.10,19 11,12 1,43 1,14 11,15 12,12 12,13 12,44.12,15 12,16 12,17 12,18 12,19 13,13 13,14 13,1513, 16.13, 17 13,18 13,1013, 20 13, 21 14,14 14,15 14,16 14,17 14,18 15,15 15,16 15,17 16,16 16,17 16,18 16,10 17,17 17,18 17,20 18,18

Sekil 14, Elazs 1 populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklart
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Tablo 25. Elazi1g il populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9.11 2 0,020
9,12 1 0,027
10,10 1 0,011
10,12 3 0,011
10,13 2 0,007
10,14 1 0,004
10,15 3 0,021
10,16 | 0,004
10,19 | 0,004
11,12 3 0,011
11,13 7 0,038
11,14 27 0,096
11,15 16 0,057
12,12 4 0,014
12,13 13 0,070
12,14 14 0,050
12,15 11 0,039
12,16 12 0,043
12,17 5 0,018
12,18 9 0,032
12,19 2 0,007

DYS385 A/B 13,13 4 0,021

L(gfzgs)U 13.14 12 0,043
13.15 11 0,039
13,16 11 0,039
13,17 2 0,007
13,18 2 0,007
13,19 5 0,018
13,20 2 0,007
13.21 1 0,004
14,14 4 0,014
14,15 14 0,050
14,16 2 0,007
14,17 2 0,007
14,18 3 0,011
15,15 4 0,014
15,16 14 0,046
15,17 | 0,004
16,16 2 0,007
16,17 6 0,032
16,18 3 0,011
16,19 | 0,004
17.17 | 0,004
17.18 4 0,014
17.20 | 0,004
18,18 | 0,004
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3.8. DYS393 Lokusu

0,54

0,41

0,3

0,2

0,11

0

Sekil 15. Elazig il populasyonu DY S393 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 26. Elaz1g il populasyonu DYS393 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 2 0,008
9 1 0,004
DYS393 LOKUSU 1 3 0.012
(n=250) 12 95 0,380
13 124 0,496
14 24 0,096
15 1 0,004
3.9. DYS391 Lokusu
0,6
0,44
ODYS391
0,21
0.
8 9 10 11 12

Sekil 16. Elazig il populasyonu DY S391 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 27. Elazi1g il populasyonu DYS391 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
DYS391 LOKUSU 9 13 0,052
(n=250) 10 170 0,680
11 62 0,248
12 4 0,016
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3.10. DYS439 Lokusu

0,5
0,41
0,31

0,1.¢

8 9 10 11 12 13 14

Sekil 17. Elazig il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 28. Elazi1g il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
9 2 0,008
DYS439 LOKUSU 10 24 0,096
(a=250) 11 98 0,392
12 87 0,350
13 34 0,136
14 4 0,016

3.11. Y GATA C4 (DYS635) Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

011 =g |

20 21 22 23 24 25 26

Sekil 18. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar
Tablo 29. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
DYS635 LOKUSU 20 23 0,092
21 91 0,364
(Y GATA C4) ” 14 0176
(n=250) 23 66 0,276
24 17 0,068
25 3 0,012
26 3 0,012
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3.12.DYS392 Lokusu

0,6
0,54
0,4
0,34
0,2
0,1

ODYS392

10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 19. Elazig il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 30. Elaz1g il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklari

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

10 9 0,036

11 140 0,560

DYS392 LOKUSU 12 29 0,116
13 50 0,200

(n=250) 14 13 0,052

15 5 0,020

16 3 0,012

17 1 0,004

3.13. Y GATA H4 Lokusu

0,5

0,4

0,3

0,1

8 9 10 1 12 13

Sekil 20. Elaz1g il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 31. Elazig il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
Y GATA H4 LOKUSU ’ 1 0,044
10 23 0,092
(n=250) 11 109 0,436
12 77 0,308
13 29 0,116
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3.14. DYS437 Lokusu

),61
),51
), 44
),31
),21
)11

ODYS437

a N 11 1A 1R iR

Sekil 21. Elazig il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 32. Elazi1g il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 2 0,008
DYS437 LOKUSU 10 3 0,012
11 3 0,012
(n=250) 14 142 0,568
15 80 0,320
16 20 0,080

3.15. DYS438 Lokusu

0,51
0,41
0,31

0,11

9 10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 22. Elazig il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 33. Elazi1g il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 81 0,324
DYS438 LOKUSU 10 89 0,356
11 34 0,136
(n=250) 12 35 0,140
13 2 0,008
14 8 0,032
17 1 0,004
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3.16. DYS448 Lokusu

0,5

0,4
0,3

0,1

0
17 18 19 20 29 22 23

Sekil 23. Elaz1g il populasyonu DYS448 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 34. Elazi1g il populasyonu DY S448 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

17 5 0.020

DYS448 LOKUSU 18 11 0,044
19 71 0,284

(n=250) 20 97 0,388

21 57 0,228

22 6 0,024

23 3 0,012

e
il -
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Sekil 24. DY S19 lokusundaki duplikasyonun elektroferogram gosterimi
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4. TARTISMA

Bu calismada, Y kromozomuna 6zgii DYS456, DYS389 I, DYS389 II,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448 16 Y-STR
lokusunun Elazig populasyonundaki polimorfizm oranlar1 birbirleriyle akraba
olmayan ve rastgele secilen 250 saglikli erkek bireyde arastirilmistir.

Bu ¢alismada DYS456 lokusuna ait 6 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 13,
14, 15, 16, 17 ve 18’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanan alel 15, en az
rastlanilan 13, genetik ¢esitlilik ise 0,669 olarak bulunmustur. Sanchez ve ark. (71)
Barselona populasyonunda 13-18 arasi alelleri tespit etmislerdir. Huang ve
ark.’nin(39) yaptig1 calismada, Taiwan populasyonunda 13-18 aras1 aleller ile en sik
olarak 15 aleli gozlenmistir. Bu lokus ile ilgili herhangi bir yurt i¢ci calisma
bulunmayip, yapilan bu ¢alismada bazi yurt dis1 calismalar(39, 71) ile uyumlu olarak
13-18 arasi aleller gozlenmistir. Bu lokus i¢cin Elazig populasyonunda belirleyici bir
Ozel alel tespit edilememistir.

Bu calismada DYS389 I lokusuna ait 5 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 11,
12, 13, 14 ve 15°dir. Belirlenen aleller arasinda en sik goézlenen alel 13, en az
rastlanan 11, genetik cesitlilik ise 0,632 olarak bulunmustur. Rustamov ve ark.(72)
yaptig1 ¢alismada bu lokusun genetik cesitliligi 0,6720, en sik gozlenen alel 13
olarak gosterilmistir. Cakir ve ark.(73) I¢ Anadolu bolgesinde yaptig1 bir calismada
12-15 arast alel tespit etmis, bu alellerden en sik 13 aleli gozlenmistir. Haas ve
ark.(74) Isvigre populasyonunda bu lokusla ilgili olarak 11-15 arasi alel ile en sik
gbzlenen alel 13, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 11-15 arasi alel ile en
sik 13 aleli, ayrica Lovrecic ve ark.(76) bat1 Hirvatistan populasyonunda sadece 12,
13 ve 14 alelleri tespit edilmis olup, bunlardan frekansi en yiiksek olarak 13 aleli
olarak gosterilmistir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller
ille en sik gozlenen aleli 12, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu
populasyonunda 12-14 aras: aleller ile en sik olarak 13 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur
populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli, Hidding ve Schmitt(79)
Alman populasyonunda 9-12 aras1 aleller ile en sik olarak 10 aleli, Cin
populasyonunda 9-11 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)

48



Pakistan populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Fernandes ve
ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak
13 aleli gosterilmistir. Bu lokus i¢in yurt disinda yapilan pek ¢ok ¢alismada(31, 79,
80) en sik gbzlenen 10 aleli ve 9 aleli bu ¢alismada Elazig populasyonu i¢in 6zgiin
alel olmadiklari tespit edildi.

Bu calismada DYS390 lokusu i¢in farkli 7 alel saptanmis olup bunlar 19, 21,
22, 23, 24, 25 ve 26’dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen aleller 23 ve 24, en az
rastlanan alel 19, genetik ¢esitlilik ise 0,715 olarak bulunmustur. Rustamov ve
ark.’nin(72) i¢ Anadolu’da yaptig1 calismada 20-26 arasi aleller ile en sik 24 aleli,
Asicioglu ve ark.(82) Tiirkiye populasyonunda 21-26 arasi aleller ile en sik 23 aleli,
Cakir ve ark.(73) Tiirkiye populasyonunda 21-25 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli
23 olarak bulmuglardir. Yine Afrika Bantu populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en
sik gozlenen alel 21 olarak bulunmustur(77). Ballard ve ark.(75) Irlanda
populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en sik gézlenen alel 24, Tang ve ark.(78) Cin
populasyonunda 22-27 aras1 aleller gozlenmis olup en sik alel 23 aleli
gostermiglerdir. Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 21-25 arasi
aleller ile en sik olarak 24 ve 25 alellerini, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda
bu lokusla ilgili olarak 21-27 aras1 aleller ile en sik gozlenen aleli 24, Rossi ve
ark.(31) Italya populasyonunda 21-25 arasi alel ile en sik 24 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 22-26 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli, Tang ve
ark.(78) Singapur populasyonunda 22-27 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli,
Mohyuddin ve ark. (80) Pakistan populasyonunda 20-26 aras1 alel ile en sik olarak
23 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 21-26 aras1 alel ile en sik 24
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 22-26 arasi alel
ile en sik olarak 24 aleli, Cin populasyonunda 22-26 arasi alel ile en sik olarak 24
aleli bildirilmistir. Kayser ve ark’nin (53) yaptig1 bir ¢alismada en yiiksek mutasyon
oran1 olan lokus oldugu gosterilmistir. Bu ¢alismada, Rustamov ve ark.’nin(72)
merkez Anadolu’da gdsterdigi 20 aleli ve Isvigre, Cin gibi baz1 yurt dis1 yayinlarda
gosterilen 27 alelinin Elazig populasyonu i¢in 6zgiin alel olmadigi tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S389 II lokusu icin 250 bireyde 6 farkl alel saptanmustir.
Bu aleller 27, 28, 29, 30, 31 ve 32’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanilan

alel 29, en az rastlanilan 27, genetik c¢esitlilik ise 0,736 olarak bulunmustur.
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Asicloglu ve ark.(82) 27-33 arasi aleller ile en sik gozlenen alel caligmamizla
uyumlu olarak 29 aleli, Rustamov ve ark.(72) 26-33 arasi aleller ile en sik gdzlenen
alel calismamizdan farkli olarak en sik 30 aleli, Cakir ve ark.(73) 28-33 arasi aleller
gozlenmis olup, en sik gézlenen alel 30 olarak bulunmustur. Loevrecic ve ark.(76)
Bat1 Hirvatistan populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik olarak 30 aleli, Lecerf
ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik
olarak 30 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda populasyonunda bu lokus i¢in 27-32 aras1
aleller ile en sik 29 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 26-32 arast aleller
ile en sik gdzlenen alel 29, Rossi ve ark.(31) italya populasyonunda 24-29 arasi
aleller ile en sik olarak 26 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 26-32
arasi aleller ile en sik olarak 28 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 26-
32 aras1 aleller ile en sik olarak 28 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan
populasyonunda 13-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81)
Madeira Takimadalar1 populasyonunda 15-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli,
Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 27-32 arasi aleller ile en sik olarak 29
aleli, Cin populasyonunda 27-31 arasi aleller ile en sik olarak 29 aleli bulunmustur.
Asicioglu ve ark(82) ile Rustamov ve ark.(72)’min Tiirkiye’de yaptigi calismalarda
belirledigi 33 aleli ile yurt disinda yapilan bazi ¢alismalarda(80, 81) gosterilen 24
alelinden kiiciik alellerin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel
olmadiklar tespit edildi.

Bu calismada DY S458 lokusu i¢in 7 farkli alel tespit edilmis olup bunlar 14,
15, 16, 17, 18, 19 ve 20’dir. Calismamizda belirlenen aleller arasinda 17 en sik
gozlenirken, 20 aleli en az gbzlenmistir. Bu lokus i¢in genetik ¢esitlilik 0,777 olarak
goriilmiistiir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 13-21 arasi aleller ile en sik
olarak 18 aleli gosterilmistir. Bu lokus ile ilgili olarak yurt i¢cinde herhangi bir
calisma bulunmamaktadir. Bu lokus i¢in, Taiwan populasyonunda tespit edilen 21
alelinin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici bir alel olmadigi tespit
edildi.

Bu calismada DYSI19 lokusu i¢in ¢alisilan 250 bireyde 6 farkli alel
saptanmistir. Bu aleller 12, 13, 14, 15, 16 ve 17 alelleridir. Belirlenen aleller arasinda
en sik rastlanilan 14, en az rastlanilan 12, genetik c¢esitlilik ise 0,666 olarak

bulunmustur. Ayrica bir bireyde 15-16 duplikasyonu izlenmistir. Bu lokusun
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mutasyon orani 4x10” olarak hesaplanmistir. Rustamov ve ark(72). yaptigi
calismada 14-17 arasi aleller ile en sik rastlanilan alel 15 olarak bulunmustur(72).
Cakir ve ark.(73) 12-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Asicioglu ve ark.(82)
Tirkiye populasyonunda 13-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Kayser ve ark.
(43)’nin yaptig1 caligmada, incelenen 4999 erkek genotipinde mutasyon hizi en fazla
olarak DYS390 lokusu (8,28x107), daha sonra ise DYS391 lokusunu (4,82x107)
gostermislerdir. Ayrica Kayser ve ark.(52) yaptig1 baska bir calismada DYSI19
lokusu igin alel duplikasyonu %0,12 olarak bildirilmistir. Ballard ve ark.(75) Isvigre
populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 12-18 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 10,11,13-17 aras1 aleller ile en sik 15 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 11, 14-17 arasi aleller ile en sik
olarak 15 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-17 arasi aleller ile en
sik olarak 15 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en
sik olarak 14 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 13-17 aras1
aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Hidding ve ark.(79)
Alman populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Cin
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 15 aleli bulunmustur. Yapilan
baz1 caligmalarda(77, 80) tespit edilen 12 alelinden kiiciik ve 17 alelinden biiyiik
alellerin bu ¢alismada Elazig populasyonu ic¢in belirleyici alel olmadiklar: tespit
edildi.

Bu c¢alismada DYS385a/b lokusu icin 13 farkli alel saptanmis olup en sik
rastlanan alel ¢ifti 11-14 olarak bulunmustur. Genetik ¢esitlilik, bu calismada da
bircok yurt i¢i ve yurt dis1 calismalarda (71, 72, 75-79, 82-85) gosterildigi sekilde
tiim lokuslar igerisinde en yiiksek (GD: 0,962) olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
bu lokus i¢in 10-19 arasi aleller elde etmis olup, en sik gdzlenen alel ¢iftini 12-13,
Asicioglu ve ark.(82) en sik gozlenen alel ciftini 11-14, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda en sik 13-14 alel ¢iftini, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda
en sik 11-14 alel ¢iftini, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda en sik 13-13 alel
ciftini, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda en sik 16-18 alel
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ciftini, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda en sik 13-13 alel ¢iftini, Lovrecic
ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Hidding ve
ark.(79) Alman populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Cin populasyonunda en sik
13-18 alel ciftini gostermislerdir. Bu lokus i¢in Elazig populasyonunda belirleyici bir
alel tespit edilmemistir.

Bu ¢alismada DYS393 lokusu i¢in 7 farkli alel gdzlenmis olup bu aleller 8, 9,
11, 12, 13, 14 ve 15°dir. Bu lokus i¢in en sik gézlenen alel 13, en az rastlanan aleller
ise 9 ve 15 olarak bulunmustur. Genetik cesitlilik ise 0,600 olarak bulunmustur.
Yapilan yurtici yayinlarda(72, 73, 82) 11-15 arasi aleller gézlenmis olup, Asicioglu
ve ark.(82) yaptig1 calismada en sik 13, Rustamov ve ark.(72) yaptig1 ¢calismada en
sik 12 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) 11-15 aras1 aleller ile en sik gozlenen
aleli 12, Huang ve ark.(77) Afrika Bantu populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli bulunmustur. Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli ve genetik c¢esitliligi de en diisiik lokus olarak
gostermislerdir. Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 12-15 arasi aller ile en
sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en diisiik lokus olarak gdstermislerdir. Huang
ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli,
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 12
aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Cin populasyonunda 12-14 aras1 aleller ile en sik 12 aleli
olarak bildirilmistir. Sanchez ve ark.(71) Barselona populasyonunda genetik
cesitliligi en diisiik lokus oldugu gosterilmistir. Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en
diisiik lokus olarak belirtilmistir. Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, ayrica en diisiik genetik
cesitliligi olan lokus oldugu bildirilmistir. Yapilan yurt i¢i ve yurt disi
calismalardan(31, 39, 72-76, 78-82) farkli olarak bu ¢alismada 8 ve 9 aleli Elazig
populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu ¢alismada DYS391 lokusu i¢in 5 farkli alel gbzlenmis olup bu aleller 8, 9,

10, 11 ve 12°dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen alel 10, en az rastlanan alel 8, genetik
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cesitlilik ise incelenen 16 Y-STR lokusu i¢inde en az olarak 0,473 bulunmustur. Bu
calismada, yapilan bazi yayinlarla(39, 78, 79, 82, 86) benzer olarak DYS391 lokusu
incelenen lokuslar arasinda genetik c¢esitliligi en diisiik olarak bulunmustur. Ayrica
bir calismada da ikinci en diisiik genetik ¢esitliligi olan lokus olarak
belirtilmistir(77). Rustamov ve ark. 'nin (72) yaptig1 calismada 10-13 aras1 aleller ile
en sik olarak 11 aleli, Asicioglu ve ark.(82) nin yaptig1 ¢alismada 9-12 arasi aleller
ile en sik 10 aleli, Cakir ve ark.(73)’nin yaptig1 calismada 9-12 arasi aleller
gdzlenmis olup en sik gozlenen alel 10 olarak bildirilmistir. Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik 10 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda
populasyonunda 10-12 arasi aleller ile en sik olarak 11 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
olarak 10 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 9-11 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-
12 aras1 aleller ile en sik 10 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 9-12
arasi aleller ile en sik 10 aleli, Cin populasyonunda 9-11 aras1 aleller ile en sik olarak
10 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
11 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 9-12 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli gdsterilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da bulunan
13 aleli ve Pakistan populasyonunda gdzlenen 7 alelinin Elazig populasyonu icin
belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS439 lokusu i¢in 7 farkl alel saptanmistir. Bu aleller 8, 9,
10, 11, 12, 13 ve 14’tiir. Saptanan aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan 8 ve genetik c¢esitlilik 0,721 olarak tespit edilmistir. Cakir ve ark.(73) 9-14
arasi aleller ile en sik 12 aleli, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 10-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 10-14 aras1 aleller
ile en sik gdzlenen 12 aleli, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik olarak 12 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 9-

14 aras1 aleller ile en sik olarak 11 aleli gosterilmistir. Bu ¢alismada Irlanda ve
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Singapur populasyonunda gézlenen 15 alelinin Elazi§ populasyonu icin belirleyici
olmadig tespit edildi.

Bu ¢alismada Y GATA C4 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller
20, 21, 22, 23, 24, 25 ve 26°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 21, en
az rastlanilan alel ise 25 ve 26 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik cesitliligi
incelenen lokuslar arasinda {i¢iincli en yiiksek olarak 0,747 bulunmustur. Butler ve
ark.(88) Amerika’da yaptig1 bir calismada Kafkas populasyonunda 20-26 arasi
aleller ile en sik olarak 23 aleli, Afrika Amerikalis1 populasyonunda 17-25 arasi
aleller ile en sik olarak 21 aleli ve koyu tenli populasyonda 17-27 aras1 ayrica 21,3
aleli ve en sik olarak da 23 aleli oldugu tespit edilmistir. Bu ¢alismada, Amerika
Afrikali ve koyu tenli populasyonlarda gozlenen 17, 18 ve 19 alelinden kiiciik
alelinin Elaz1g populasyonunda belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS392 lokusu icin 8 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 10,
11, 12, 13, 14, 15, 16 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en
az rastlanilan alel ise 17 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik ¢esitliligi 0,628
olarak bulunmustur. Stenersen ve ark.(86) Irak ve Somali populasyonlarinda
yaptiklar1 calismada Irak populasyonundaki en diisiik genetik cesitliligi olan lokus
olarak bildirilmistir. Rustamov ve ark.’nin(72) yaptig1 calismada 10-15 aras1 lokuslar
gozlenmis olup, en sik alel 13 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) bu lokus i¢in
10-15 aras1 alel ile en sik gozlenen aleli 11, Cin’de populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik gozlenen aleli 14 olarak gostermislerdir(78). Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 10-15 aras: aleller ile en sik 13 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 9-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9, 11, 12 alelleri ile en sik olarak
11 aleli tespit edilmis olup, genetik gesitliligi en diisiik lokus olarak bildirilmistir.
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi aleller ile en sik olarak 14
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 11 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 10-15 arasi aleller
ile en sik olarak 13 aleli, Cin populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14

aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 8-12 arasi aleller ile en sik
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olarak 11 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-14 arasi
aleller ile en sik gozlenen alelin 11 oldugu, ayrica bu lokus genetik cesitliligi en
diisiik olarak bildirilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da yapilan ¢alismalardan farkl
olarak 16 ve 17 aleli Tiirkiye populasyonuna gore Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel oldugu, ancak yurt disinda yapilan bazi ¢calismalarda(75, 77, 80) gézlenen 8 ve 9
alelinin Elaz1g populasyonu i¢in belirleyici alel olmadigi bulundu.

Bu ¢alismada Y GATA H4 lokusu i¢in 6 farkli alel gézlenmistir. Bu aleller 8,
9, 10, 11, 12 ve 13’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan alel 8 ve genetik ¢esitliligi 0,691 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 10-14 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli oldugu tespit
edilmistir. Bu lokus ile ilgili yurt i¢1 herhangi bir ¢aligma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda gozlenen 14 lokusu Elazig populasyonu icin belirleyici olmayip, 8
ve 9 alellerinin belirleyici alel oldugu bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum
yapilabilmesi i¢in yeni ¢aligmalarin sayismin artirilmasi ve elde edilen verilerle
karsilagtirilmasi gerekmektedir.

Bu ¢alismada DY S437 lokusu i¢in 6 farkli alel gbzlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 14, 15 ve 16°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 14, en az
rastlanilan alel ise 9 ve genetik ¢esitliligi 0,568 olarak bulunmustur. Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 14-17 aras: aleller ile en sik 15 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 14-16 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 7-11 arasi aleller ile en sik 8 aleli, Hou ve ark.(87) Cin
populasyonunda 14-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli tespit edilmistir. Bu
calismada, Pakistan populasyonunda tespit edilen 7 ve 8 alelinin Elazi§ populasyonu
icin belirleyici alel olmadigi, ancak bulunan 9, 10 ve 11 alelinin Isvigre, Irlanda ve
Cin populasyonuna gore belirleyici alel olduklar1 tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S438 lokusu i¢in 7 farkl alel gézlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 12, 13, 14 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 10, en az
rastlanilan alel 17 ve genetik c¢esitliligi 0,729 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
9-12 arasi aleller ile en sik gdzlenen aleli 10, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Ballard ve ark.(75)

Irlanda populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Huang ve
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ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 10,
Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-13 arasi aleller ile en sik
gozlenen aleli 11, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
gbzlenen aleli 10 olarak bildirmislerdir. Bu ¢alismada, i¢ Anadolu populasyonuna
gore 13, 14 ve 17 alelleri, Irlanda, Tayvan ve Pakistan populasyonlarina gore ise 14
ve 17 alelleri Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu calismada DYS448 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 17,
18, 19, 20, 21, 22 ve 23’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 20, en az
rastlanilan alel 23 ve genetik ¢esitliligi 0,714 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 15-23 arasi aleller ile en sik olarak 18 alelini bildirmislerdir.
Bu lokus ile ilgili yurt i¢inde herhangi bir calisma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda goézlenen 15 ve 16 lokusunun Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel olmadiklar1 bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum yapilabilmesi i¢in yeni
calismalarin  sayismim artirilmast ve elde edilen verilerle karsilagtirilmasi
gerekmektedir.

Genetik c¢esitliligi en yiiksek lokuslar DYS385a/b (0,962) ve DYS458
(0,777), en diisiikk lokuslar ise DYS391 (0,473) ve DYS437 (0,568) olarak
bulunmustur.

Arastirma kapsaminda incelenen tiim lokuslar dikkate alinarak yapilan
haplotip analizi sonucu 250 bireyde 250 farkli haplotip elde edilmistir. Boylece elde
edilen ayirma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Sonug olarak 16 Y-STR (DY S456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DYS448) lokusunun
Elazig populasyonu i¢in ayirma gii¢lerinin yiiksek oldugu, babalik tayinleri ve adli

olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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sinavinda basarili olarak 2007 yilinda Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Adli Tip
Anabilim Dali’nda ihtisasima basladim. Halen bu klinikte arastirma gorevlisi olarak
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OZET

Calismamizda, Elazig populasyonundaki erkek bireylerin Y kromozomu
iizerinde bulunan 16 lokusa ait kisa ardisik tekrar dizilerinin polimorfizm oranlarinin
saptanmast amaclanmaktadir. Saptanan bu polimorfizm ile Tirkiye populasyonuna
ait Y-STR DNA bankalarmin olusturulmasi ve adli olaylarda Elazig populasyonuna
ait 16 Y-STR lokusunun ayirt etme giicii incelenmistir. Ayrica bazi soy agaci
belirleme ¢aligmalar1 ve toplu go¢ olaylarmin aydinlatilmasinda da katki saglayacagi
diistiniilmektedir.

Bu ¢aligma, Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Adli Tip Anabilim Dali DNA
Laboratuarinda, en az {i¢ nesil Elazig’da yasayan ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi
olmayan 250 erkek bireyden alinan kan ornekleri lizerinde yapildi. Almman kan
orneklerinden Invisorb Spin Blood Mini Kit ile genomik DNA’lar elde edildi. Elde
edilen izolat DNA’larin saflig1 ve miktar1 Nanodrop 2000c spektrofotometre cihazi
ile Olciildiikten sonra AmpF/STR Y-Filer TM PCR Amplification Kiti kullanilarak
istenilen lokuslara ait gen bdlgeleri ¢ogaltildi. PCR iiriinlerinin ABI 310 Sekans
cithazinda elektroforezleri yapildi ve GeneMapper Software Version 3.2 programinda
sonuclar analiz edildi. Flde edilen sonuglar Arlequin 3.0 programinda
degerlendirildikten sonra gézlenen haplotipler ve sikliklar1 belirlendi.

Tiirkiye’de 16 Y-STR lokuslarina (DYS456, DYS3891, DYS390, DYS3891I,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635, DYS392, Y
GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) ait az sayida, Elazig’da ise heniiz hicbir
calisma yapilmamistir. Y-STR sikliklar1 her iilkenin toplumlari i¢in farkl oldugu gibi
ayni lilkedeki etnik gruplar icin bile farkli olabilmektedir. Bu nedenle yurt disindaki
caligmalarla belirlenen Y-STR sikliklarmin Tiirkiye icin de gecerli oldugunu
varsaymak ya da bu sikliklara dayali islemleri uygulamak sakincali ve bilimsel
temelden yoksun olmaktadir. Bu ¢aligmada Elaz1g iline ait belirleyici 6zel bir alel
tespit edilmemis olup, genetik cesitliligi en yiiksek lokus DYS385a/b (0,962), en
diisiik lokus ise DYS391 (0,473) olarak bulunmustur. Ayrica DYS19 lokusunda 15-
16 duplikasyonu tespit edilmistir. Tiim lokuslar dikkate alindiginda 250 bireyde 250
cesit haplotip elde edilmis ve aywrma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Elaz1g
populasyonu i¢in ayirma giiciiniin yiiksek olmas1 sebebiyle 16 Y-STR lokusunun,

babalik tayinleri ve adli olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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Sonug olarak, bu calisma ile 16 Y-STR lokusu haplotipleri ile alel frekanslar1
ve genetik cesitlilikleri elde edilerek, bu veriler ile dnceki populasyon ¢alismalarinin
karsilastirilmasmna ve filogenetik iliskilerin aydinlatilmasma katki saglanacagi

diistiniilmektedir.

Anahtar kelimeler: Y kromozomu, kisa ardisik tekrar dizileri, haplotip, Elaz1g



ABSTRACT

EXAMINING THE DISTRIBUTION OF ALLELE FREQUENCIES OF 16 Y
SHORT TANDEM REPEAT (STR) LOCI IN THE ELAZIG POPULATION

The purpose of our study is to research the polymorphism rates in the short
sequential iterative sequences of the 16 loci on the Y- chromosome of masculine
individuals, who are members of the population in Elazig. It has been aimed with the
detected polymorphism to constitute Y-STR DNA banks which belong to the Turkish
population, and to examine the sensibility of 16 Y-STR loci which belong to the
population of Elazig in forensic cases. It’s also considered that it will also have a
share in enlightening some familytree determinations and mass migrations.

This study was carried out at the DNA Laboratory of the Department of
Forensic Medicines at the Firat University Faculty of Medicines, on blood species of
local 250 masculine individuals in Elazig who weren’t relatives of eachother.
GenoMik DNA isolations were derived from blood species. The AmpF/STR Y-Filer
TM PCR Amplification Kit of the isolated DNA were used for ingreasing the gens
areas of the desired loci. The electrophoresis of PCR items was carried out with the
ABI 310 Sequence Device, and the results were analyzed with GeneMapper
Software Version 3.2. The haplotypes and densities which emerged after the results
were evaluated with Arlequin 3.0, and were determined respectively.

There are few studies related with Y-STR loci in Turkey (DYS456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448), and none
in Elazig. Y-STR are unique for each community and are also unique for every
ethnic society in the same country. Thus, considering that Y-STR densities which
were determined abroad, were also valid for Turkey or applying processes based on
these densities is wrong and displays a deprivation of any scientific basis. In our
study, no special allele was found in Elazig, and the highest genetic variety locus was
DYS385a/b (0,962), the lowest was DYS391 (0,473). 15-16 dublication was detected
in locus DYS19. 250 varieties of haplotypes were derived from 250 individuals and a

sensibility of 1.0000 resulted when all the loci were taken into attention. It’s
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determined that the 16 Y-STR loci is reliable for paternity tests, and forensic cases
because the sensibility for the population of Elazig is high.

As a result, the haplotypes, allele and haplotype frequences of locus 16 Y-
STR were derived, and it’s supposed that contribution will be caused to the
comparison of these data and the previous population studies, and enlightenment to

the phylogenetic relations.

Keywords: Y chromosome, short tandem repeat, haplotype, Elazig
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1. GIRIS

Yasam, hiicrelerin bir canli organizmay1 meydana getirmek ve siirdiirmek i¢in
gerekli olan genetik bilgileri depolama, geri alma ve ¢evirme yetenegine baghdir. Bu
kalitsal bilgi hiicre boliinmesiyle bir hiicreden onun yavru hiicresine ve bir organizma
neslinden bir sonrakine, organizmanin tireme hiicreleriyle gecer. Bu bilgiler her canli
hiicrede biitlin olarak bir tiiriin ve onun bireylerinin 6zelliklerini belirleyen bilgi
iceren elemanlar olan genler seklinde depolanir(1-3). Giliniimiizde insan
deoksiriboniikleik asit (DNA)’leri arasinda farkliliklar olusmasi, baslangigtan bu
yana mutasyonlarin birikmesinin sonucudur. Bu farkliliklar, o insanlarin genetik
gecmisinin tarihine ve akrabaliklarina 1s1k tutacak diizeydedir. Molekiiler teknikler
bu kayitlar1 degerlendirmeye olanak saglamakta ve yol gostermektedir. Bu da
insanlarin genetik farkliliklarinin, evriminin 6grenilmesine yonelik ilgide ve bu
amagla yapilan caligmalarda hizli artisa neden olmustur (2).

Y kromozomu, yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugunda olan en kiigiik ikinci
insan kromozomudur. Insan genomunun sadece %2’ sini olusturmaktadir(2, 4).
Mayoz béliinme sirasinda psddootozomal bolgeleri (kisa kolun distal ucunda PARI,
uzun kolun tepe kisminda PAR2) disinda rekombinasyona ugramamasi nedeniyle,
babadan ogula degismeden aktarilmaktadir. Ayrica diger kromozomlara nazaran
daha diisiik oranda mutasyon hizina sahip olmasi1 nedeniyle filogenetik ve adli tip
calismalarinda Y kromozomu, otozomal ve mitokondrial DNA’ya nazaran daha
avantajhidir(2, 5, 6).

Deoksiriboniikleik asit polimorfizmleri, DNA molekiiliiniin yapisinda yer
alan ve bireyler arasinda farklilik gosteren niikleotid degisimleridir. Bu degisimler
ekson veya intron bolgelerinde olabilmektedir. DNA polimorfizmi, delesyon,
insersiyon, nokta mutasyonlar vb. mutasyonlar sebebiyle olugsmaktadir. Ancak DNA
dizisindeki bu farklara intron bolgelerde ekson bolgelere gore daha siklikla
rastlanilmaktadir(4, 7, 8).

Short tandem repeat (STR)’ler yiiksek polimorfizme sahip oldugundan
populasyon genetigi c¢alismalarinda adli bilimlerde tercih edilen markerlar
olmuslardir. Insan kimlik testi ile adli vakalarda kanit ile siiphelinin eslesmesi, nesep
tayinleri, tarihsel arastirmalar, kayip kisilerin arastirilmasi, biiyiik felaketlerde
cesetlere ait parcalarin birlestirilmesi, su¢lularin DNA bankalarmin olusturulmasinda
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ozellikle kullanilirken(9), Y kromozomu STR incelemeleri, erkek profili ve erkege
ait Ozellikleri belirlemek icin degerli olup kadin karaktere ait profili belirlemek
acisindan kullaninmi s6z konusu degildir. Ayrica babadan ogula biitiin olarak
aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyonlar disinda ayni olmaktadir.
Y kromozomu STR incelemeleri popiilasyon genetigi, goglerin belirlenmesi, erkek
tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amagli da kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
olaylarinda olay yerinde bulunan kadm-erkek karisim kaynakli biyolojik
materyallerden erkek bireyin identifikasyonunda 6nemlidir(2, 10). Cinsel suglarin
tamamina yakimi erkekler tarafindan islenmektedir. Bu da sadece paternal (babadan
ogula) kalitim gosteren Y kromozomunu adli genetik yonden daha ilgi ¢ekici ve
onemli hale getirmistir(10).

Adli olgularin genetik kimliklendirilmesinde, insanlarin “’parmak izi yerine
gecen’” DNA farkliliklarindan yararlanilmaktadir(8, 11, 12). Molekiiler tekniklerin
ve teknolojinin hizli ilerleyisi ile olay ortaminda birakilan tek bir hiicreden yola
cikilarak suclunun tespit edilmesi miimkiin hale gelmistir. DNA tiplendirmesi, 1985
yilinda PCR’mn gelismesi ile birlikte baglamig, 1990 yilinda ilk STR gelistirilmis,
1992 yilinda ilk a¢iklanan STR’nin kapiller elektroforezi yapilmistir. 1996 yilinda ilk
ticari STR multiplex kiti olusturulmus, 1998 yilinda US National Database (NDIS)
ile CODIS lokuslar1 tanimlanmig ve 2000 yilinda ticari STR kitlerinin rutin kullanimi
oldukca artmistir(9).

Bu calismada, en az ii¢ jenerasyon Elazig’da yasayan ve birbirleriyle erkek
atasal akrabaligi olmayan 250 erkek bireyin 16 Y-STR lokusuna ait genotipler
bulunarak, bu lokuslarm alel frekanslar1 ve genetik ¢esitliligi hesaplanmistir. Boylece
yerel populasyonlarla yapilmig veya yapilacak ¢alismalarla karsilastirilmasi, ayrica
tim populasyonlarin DNA verisi olusturuldugu zaman, populasyonlarin orjini ve

yapis1 hakkinda katki saglayacagi sdylenebilir.
1.1. DNA Molekiiliiniin Yapisi

Deoksiriboniikleik asit {i¢ {initeden olusan polimerik bir niikleik asit
makromolekiiliidiir. Bunlar, bes karbonlu seker (deoksiriboz), azot tastyan bir baz ve
bir fosfat grubudur. Bazlar, piirin (adenin ve guanin) ve pirimidin (timin ve sitozin)
bazlar1 olmak {izere iki gruba ayrilir. Bir baz, fosfat ve seker grubundan olusan
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niikleotidler, komsu deoksiriboz birimleri ile 5’-3” fosfodiester baglar1 ile uzun
poliniikleotid zincirleri seklinde polimerize olurlar (Sekil 1). Bu zincirlerden her biri
bir DNA zinciri veya bir DNA ipligi olarak bilinir(4, 5, 13).

Insan genomu, yaklasik 50 milyon (en kiigiik kromozom olan 21. kromozom)
ile 250 milyon (en biiyiik kromozom olan 1. kromozom) arasinda degisen sayida baz
cifti iceren poliniikleotid zincirleri bulundurmaktadir(4, 13).

1953°de James Watson ve Francis Crick, DNA’nin bilinen ¢ift sarmal (double
helix) modelini kurdular. Bu helikal yap1, bazlar arasindaki hidrojen bagiyla bir arada
tutulan ve ters yonde ilerleyen iki poliniikleotid zincirden olusmus, saga doniislii
spiral bir merdivene benzemektedir (Sekil 1). Iki iplik birbiri ekseni etrafinda
antiparalel olarak sarilmasi ile meydana gelen ¢ift sarmal yapidadir(4, 14). Bir
zincirdeki adenin (A), digerindeki timin (T) ile guanin (G) ise digerindeki sitozin (C)
ile eslesir. Sonug olarak, bir zincirdeki niikleotid baz dizisine ait bilgi, diger zincirin
baz dizisini otomatik olarak belirlemektedir. Iki poliniikleotid zincir, farkli iplikler
iizerindeki bazlarin arasindaki hidrojen baglariyla bir arada tutuldugundan biitiin
bazlar c¢ift sarmalmn i¢ tarafinda, seker-fosfat omurgasi ise dis taraftadir(4, 5, 15).
DNA’nin, hiicre ¢ekirdeginde paketlenmesinin ilk basamagi niikleozom olusumudur.
DNA molekiiliiniin lizin ve arjininden zengin bazik histon proteinleri ile baglanmasi
ile kromatin yapisi olusur(4, 14).

Okaryotlarda ¢ekirdekteki DNA, farkli kromozomlar arasinda boliinmiistiir.
insan genomu (yaklasik 3,2x10° niikleotid) 24 farkli kromozoma dagitilmistir(4). Her
kromozom ¢ok wuzun bir dogrusal DNA molekiilinden meydana gelmistir.
Kromozomlar, DNA paketlenmesiyle ilgili proteinlere ek olarak, gen ifadesi, ayni

DNA yapimi1 ve onarimi i¢in gerekli olan bir¢ok baska proteini de igerir(4, 14, 15).

Deoksiriboniikleik asit molekiiliiniin baz dizisinin tiimii protein liretiminden
sorumlu degildir. Protein kodlayan kisim tiim genomun %3’i kadardir. Geri kalan
kistm ise protein kodlamasi gerceklestirmez. Kodlama yapmayan bdlgelerin
fonksiyonlarinin ne oldugu heniiz tam olarak bilinmemektedir. Asir1 degiskenlik
gosteren bu bolgelerin polimorfizmlerinin sebebi delesyon, insersiyon, nokta

mutasyonlar1 ve ardisik tekrar eden dizinlerdir(13, 16).

Deoksiriboniikleik asit, RNA ve protein arasindaki iligki birbiri i¢ine
gecmistir. DNA RNA’nin, RNA ise polipeptidin sentezini ve dizisini belirler. DNA
3



ve RNA’nin sentez ve metabolizmasinda 0zgiil proteinler yer almaktadir. Bu bilgi
akis1 molekiiler biyolojinin santral dogmasi olarak adlandirilir. Genetik bilgi, DNA’
da kod (genetik kod) araciligi ile saklanir. Bu kodlar polipeptidlerin aminoasit

dizilerini belirleyen ve birbirlerine komsu olan baz dizileridir(14).
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Sekil 1 (17). Hiicrede DNA’nin yapist.
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1.2. Genetik Polimorfizm

Polimorfizm bir populasyonda veya populasyonlar arasinda, bir genin alelleri
ya da bir kromozomun homologlariyla birlesen ¢esitli fenotipik formlarin varlig1 yani
bir lokusta bir alelden fazlasmin bulunmasi durumudur. Ayrica bir toplumun genetik
yapisindaki varyasyonlarin (farkliliklarn) varligi ve birden fazlasmin birlikteligi
“’genetik polimorfizim’’ olarak adlandirilir(8, 11).

Genomdaki degisiklikler yapisal gen bolgesinde olabilecegi gibi yapisal
olmayan boélgelerde de yer alabilmektedir. Yapisal gen boélgesinde olabilecek
degisiklikler gen iirlinliniin islevsel bozukluguna neden olursa, bu degisiklikleri
tastyan bireylerin toplumsal ayiklanmasi ile sonucglanabilmektedir. Dolayisiyla
yapisal gen bdlgelerinde gozlenen polimorfizm genellikle populasyonda bir siireg
icinde meydana gelen degisiklikleri tam olarak yansitmayacagindan filogenetik
calismalarda yeterince informatif (bilgilendirici) degildir. Buna karsilik yapisal
olmayan bolgelerdeki polimorfik degisiklikler c¢ogunlukla ayiklanmaya neden
olmayacagimdan (notral etkili) populasyon i¢cinde korunarak varliklarini
sirdiirebilmektedirler. Bu nedenle yapisal olmayan bdolgelerdeki polimorfizm
populasyonlardaki bireylere yansiyacagindan izlem ve degerlendirilmesi daha kolay
ve bilgilendirici olacaktir (18, 19).

Bir lokusun polimorfik olarak adlandirilmasi i¢in toplum icinde o lokusla
ilgili iki veya daha fazla allelin bulunmasi gerekmektedir(10). Insan genomundaki
polimorfik alanlar Sekil 2°de gosterilmistir.

A. Protein kodlayan bdlgedeki polimorfizim

B. Protein kodlamayan bdlgelerdeki polimorfizim
1. Cesitli sayida tekrar eden diziler (VNTR)
1.1. Makrosatellitler
1.2. Minisatellitler
1.3. Mikrosatellitler

2. Tek niikleotid polimorfizmi (SNP)



Protein kodlayan bdlgelerdeki polimorfizmler arasinda; kan gruplari, al-
antitripsin,  haptoglobin, transferin, seruloplazmin, apolipoproteinler ve
immunoglobulinler bulunmaktadir. Bu tir polimorfizmlerin ¢dziimlenmesinin
genetik, antropolojik ve klinik olarak 6nem tasidigi gosterilmistir(20, 21). Polimorfik
baz pozisyonlarinin orani, genomdaki rastgele olarak segilen DNA pargaciklar igin
asag1 yukar1 1/1000 baz ciftidir. Protein kodlayan bolgeler ise cok kati segici baski
altinda olmalar1 nedeniyle, genomda protein kodlayan boélgeler icin gdosterilen
heterozigot niikleotidlerin oranindan 2,5 kat daha fazladir (yaklasik olarak
1/2500)(15).
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I 1
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(16.5 kb) (3 Million kb)
|
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|
[ 1
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| |
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COGALTICILAE
SERPISTIRILMIS TEEKRARLIDHA ARDISIE TEKRARLI DA (% 10)
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(EODLAY AH DIZILER) TEERARLAYAN OHITE= BIREAG
1000 EAZ GIFTIMDE BIR
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(TAERARLAT AN (THITE= 25 BAT (IFTI, 10 B AT CIFTI
BIREAG 1000 B AT CIFTI) S0000L0EUS

Sekil 2 (8). Insan genomundaki polimorfik alanlar
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Belirli restriksiyon endoniikleaz kesilme bdlgelerindeki degisimlerden olusan
RFLP’ler tek niikleotit polimorfizmi (SNP, single nucleotide polymorphism) olarak
bilinir ve genel polimorfizim simiflandirilmasimin kiigiik bir alt grubunu olusturur(4,
12).

Cesitli kisa ardisik tekrarlardan meydana gelen baz dizileri VNTR
polimorfizimleri olarak adlandirilir. Meydana gelen bu tekrar dizilerine satellit DNA
denilmektedir Bu satellit DNA dizileri, genomdaki yerlesimlerine, tekrar dizilerinin
toplam uzunluguna ve tekrar birimlerinin uzunluguna gore farkhiliklar
gostermektedir(22). Satellitler, tekrar dizilerinin uzunluguna bagli olarak uzun
tekrarlar (makrosatellitler), kisa tekrarlar (minisatellitler) ve c¢ok kisa tekrarlar
(mikrosatelliler) olmak tizere 3’ e ayrilirlar.

Degisken sayidaki tekrarlayan 6-100 baz ¢ifti uzunlugundaki tekrar dizilerine
minisatellit DNA dizileri denilmektedir. Polimorfik 6zelliklerinden dolayr DNA
analizlerinde tan1 amacgh (babalik testi, adli tip, kalitsal hastaliklarda mutant allellerin

tespiti) olarak kullanilabilmektedir(10, 11).
1.3. Mikrosatellitler

Yapisal olmayan DNA boélgelerinde 2-7 baz c¢ifti tekrar dizilerinden olusan
kisa ardisik tekrarli DNA dizileri mikrosatellit olarak adlandirilir(23, 24). Tekrar
biriminin daha kisa olmas1 nedeniyle daha fazla polimorfizm icermeleri bakimindan
Ozel bir 6nem tasimaktadir. Zira tekrar birimi daha kisa olan bélgelerde, satellit
lokuslar1 i¢in temelde etken mutasyon mekanizmasi olan replikasyon kaymasi

(replication slippage) diger lokuslara gore daha fazla meydana gelmektedir(19, 25).

Mikrosatellitlerin genom i¢inde, kodlayici ve diizenleyici fonksiyonlari
oldugu diistiniilmektedir. Yapisal olmayan polimorfik bolgelere ait alellerin
mutasyonlar1 biriktirebilme 6zellikleri evrimle hizinin hesaplanmas1 ve gen gociiniin
izlemi i¢in daha tutarli bilgi olusturacagindan STR gibi bdlgeler filogenetik
calismalarda ve insan yayilim modellerinin olusturulmasinda bilgi kaynagi olarak

tercih edilir (26).

Bu tekrar dizilerinin yiiksek cesitliligi, populasyon genetigi, paternite ve
akrabalik tayininde genetik isaretleyici olmalarini saglamaktadir(10, 18, 25-29).

Genetik haritalamada marker (belirteg) olarak da kullanilan bu bdlgelerin
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arastirilmasi, farkli bolgelerde yasayan insanlar arasindaki farkliliklarin ve

olusturduklar1 haplotiplerin belirlenmesine yonelik yapilmistir(30-33).
1.4. Y kromozomu ve mikrosatellit polimorfizmi

Insan diploid bir canhdir. Y kromozomunun non-homolog (eslik
gostermeyen) bolgesi ve mitokondri DNA’s1 tek kopya halinde bulunmaktadir(34). X
kromozomu ve otozomal kromozomlar nesilden nesile aktarilirken rekombinasyona
ugrayabilirken, Y kromozomu sadece babasal ataya, mitokondri DNA’s1 ise
genellikle sadece anasal ataya sahiptir. Bu iki tip kromozom genellikle mayoz
sirasinda rekombinasyona ugramaz ve bilgi oldugu gibi aktarilir(2, 5, 11). Bu sebeple
alel ciftleri halinde bulunan lokuslara gore tek kopya halinde bulunan lokuslarin
incelenmesi belirtilen amaca daha uygun olacaktir.

Okaryotlarda niikleus DNA’sindan bagimsiz kalitim gdsteren organel
DNA’larinm varligi 1900°1li yillarin baslarinda gosterilmistir. Mitokondri DNA’s1
cift zincirli halkasal bir molekiildiir. Yaklasik 16,5 kb biiyiikliigiinde halkasal
DNA’ya sahiptir. Mitokondri DNA’s1 kendi islevleri i¢in gerekli biitiin RNA tiirlerini
ve bazi proteinleri sifreleyen genetik bilgiyi tasimaktadir. Mitokondrial DNA
dizisinin biiylik bir kismi yapisal genleri icerir. Aralarda az miktarda kodlanmayan
DNA dizileri de bulunmaktadir. Genomu, niikleer genoma nazaran ¢ok daha kiigiik
ve deneysel calisma yapilabilmesi daha kolaydir (4, 10).

Y kromozomu 21. kromozomdan sonraki en kiiclik insan kromozomu olup,
yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugundadir. insan genomunun sadece %2’ sini
olusturmaktadir(35). Kromozomun kisa ve uzun kollarmin distal uglarinda iki
psodootozomal heterokromatik alan (PAR1 ve PAR2) bulundurmaktadir. Bu alanlar,
iki sex kromozomunun (X-Y) mayoz esnasinda dogru ¢iftlesmesinden sorumlu olup,
X kromozomu dizilimi ile homoloji gostermektedir(35)(Sekil 2) (33).

Y kromozomunun %60’dan fazlasi kromozomun q kolunda bulunan tekrar
motiflerinden olusur(36).

Y kromozomu konsorsiyumu (YCC)’nun elde ettigi veriler, Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Referance Database) i¢inde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun 6nerdigi ve en iyi sonug¢ alinan DYS19, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS385a,b, DYS438 ve
DYS439 lokuslar1 genisletilmis (expanded) haplotip lokuslari, DYS19, DYS389I,
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DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392 ve DYS393 lokuslar1 ise minimal haplotip
lokuslar1 olarak adlandirilmistir.

Y kromozomu ile ilgili 6zellikle 90’larin ikinci yarisindan sonra bir¢ok caligma
yapilmistir. Degisik tilke, halk, topluluk veya cografik bolgelerle ilgili ¢cok sayida
calisma literatlirde(29-32, 37-39) yaymlanmistir. Yapilan caligmalarla alelik
polimorfizmler, buna bagli olarak haplotipik polimorfik dagilimlar ve bu lokuslarin
mutasyon sikliklar1 belirlenmeye calisilmis, toplumlararasi baglant1 ve akrabalik

dereceleri, insan evrimi ve go¢ yollar1 arastirilmistir(40, 41).

- Xp22.32

- Xp22.2

_: p =

. Xpll.3

- Xpl1.22

Xql2

S=-Yp11.31

‘ Yq11.2:
= Yql1.223

Yql2

Sekil 3 (42). X ve Y kromozomlarinin genel karsilastiriimasi

Ozetleyecek olursak; Y kromozomu polimorfizminin incelenmesi 6zellikle
asagidaki dort konu bakimindan 6nem kazanmaktadir:
1. Insan evrimi ve insan evriminin genel ¢1kis noktasi
2. Adlitp
3. Babalik tayinleri

4. Gog yollari



Calismamizda kullanilan 16 Y-STR lokuslar;; DYS456, DYS389I/11,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) yiiksek derecede
polimorfizm gosteren genisletilmis haplotip lokuslari igermesi, sadece Elazig yerli
erkek bireylerinin haplotip profilini gostermesi agisindan daha spesifik ve birey
sayisi agisindan diger caligmalarla karsilastirildiginda oldukga yeterli olmasi

nedeniyle 6nemlidir.

DYs4s58 DYS450 DY35459a
DYS463 DYS449 DY S464b DYS464c
DYS455 DYsS454 DY S464a DYs4dsedd

DYS448
DYS463|nvysas DYS447 DYS452

T T[T T T I T 1T 11
Mb | 5 |1p |k15|

DY3458b

Dvsses  DYS19 pysast\ DYS390 [ Dys3ez
— - DYS389 lill 2
Minimal haplotype loci DYS385a DYS385b 7

=X T D

heterochromatin

Sekil 4 (43). Bilinen baz1 Y-STR lokuslarinin Y kromozomu tizerindeki yerlesimleri

Diinyadaki Y kromozomu ile ilgili ¢caligmalarin bir merkezde toplanmasi ve
uygun smiflandirma yapilabilmesi amaciyla 1995 yilinda Y Kromozomu
Konsorsiyum’’u YCC kurulmustur(2). YCC’nin elde ettigi veriler Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Reference Database) iginde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun oOnerdigi ve en iyi sonu¢ alman 9 lokusun
olusturdugu haplotip (DYS19, DYS385a/b, DYS389I/II, DYS390, DYS391,
DYS392 ve DYS393) “minimal haplotip” olarak tanimlanmistir. “’Genigletilmis
(expanded) haplotip’’ ise minimal haplotip lokuslarna ilaveten YCAIla/b duplike
lokuslarinin eklenmesi ile olusan 11 lokusun olusturdugu haplotiptir(44). Biz
calismamizda minimal haplotip lokuslara ilave olarak SWGDAM (Scientific
Working Group on DNA Analysis Methods)’ 1 tavsiye ettigi DYS438 ve DYS439
lokuslar1 ile yiiksek polimorfizm gosteren DY S437, DY S448, DYS456, DYS458, Y
GATA H4 ve DYS635 (Y GATA (C4) lokuslarini inceledik.

10



Mikrosatellitlerin allelik durumu polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) tarafindan
ortaya konmaktadir. DNA laboratuarlarnda PCR’mn énemi c¢ok biiyiiktiir. Ik defa
1985 yilinda tarafindan yalnizca birkag saatte DNA’nin spesifik zincirlerinin
milyonlarca kopyasinin yapilabilmesinin bulunmasi ile molekiiler biyoloji tamamen
degistirmistir (41).

Polimeraz zincir reaksiyonunun temel bilesenleri, kalip olarak kullanilan DNA
molekiilii, DNA polimeraz enzimi, primerler, dANTP karigimi, tampon ve MgCl, diir.
Polimeraz zincir reaksiyonu ¢ift iplikli bir DNA molekiiliinde hedef dizilere iki
oligoniikleotid primerin baglanmasi ve uzamasi esasma dayanir. Amplimer olarak da
adlandirilan oligoniikleotid primerler, kalip DNA molekiilii yaklagik 94° gibi yiiksek
sicaklik derecelerinde denatiire edildikten sonra, tek iplikli DNA molekiilleri
iizerinde kendilerine tamamlayici olan bdlgelerle melezlenirler. Primerlerin spesifik
olarak hedef dizilere baglanmasi diisiik sicaklik derecelerinde gerceklesir. DNA
polimeraz enzimi, uygun tampon ve dort cesit deoksiriboniikleotid trifosfat (ANTP)
varliinda primerin 3’ hidroksil ucundan uzamasm saglar. Boylece kalip DNA
ipligine tamamlayici olan yeni DNA molekiilii sentezlenmis olur. Bir PCR dongiisii
denatiirasyon, primerin eslenmesi ve uzama olarak adlandirilan {i¢ agsamadan olusur.
Ardarda tekrarlanan denatiirasyon, primerlerin baglanmasi ve primerlerin uzamasi
evreleriyle DNA pargalari iissel olarak artar(45) (Sekil 5).

Polimeraz zincir reaksiyonunda her dongiiniin sonunda yeni sentezlenen DNA
zincirleri, bir sonraki dongii i¢in hedef (ata) zincir olabilir. Sekil 6° da gorildiigi gibi
bu reaksiyonun ana iiriinii, sonu oligoniikleotid primerlerin 5’ ucu olan ve uzunlugu
primerler arast uzaklikla tanimlanan bir dsDNA parcasidir. Basarili bir
amplifikasyonun ilk dongiisiiniin iirtinleri, iki primerin baglanma bolgeleri arasindaki
uzakliktan daha fazla uzunluga sahip, farkli boyutlarda DNA molekiillerdir. ikinci
dongiide, istenen uzunluktaki DNA zincirleri olusur. Bu {iriiniin miktar1 diger
amplifikasyon dongiilerinde lineer olarak cogalir ve reaksiyonun temel c¢iktisini
olusturur. Amplifikasyon, baslangictaki ana zincirin reaksiyon sonundaki kopya
sayist bi¢iminde (2"-2n)x formiiliiyle agiklanir. Burada n dongii sayisi, 2n ilk ve
ikinci dongiiden sonra elde edilen uzunlugu bilinmeyen iiriinler, x ana zincirin kopya

sayisidir(46) (Sekil 6).
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Sekil 5 (47). PCR ¢ogaltiminin basamaklar1

LDUNGH 2 DONGT 3 DONGT 4 DONGT
ARANAN EN —_— —
e
——
— < =
—_—
— e
HEDEF DHA S 5—
—— —
1. 3 —_—
7= ¥ = <
SKOPYA  BEODPYA  I6KODYA 32 KODYA

—e-eoo-e 35.DONGT

36
2 = 68 MILYOM EOPVA

{Andy Vierstraste 159%)

Sekil 6 (47). DNA’nin tissel olarak ¢cogaltilmasi
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1.5. Y Kromozomunun Adli Olaylarda Kullanimi

Adli, antropolojik, evrimsel ve nesep tayini ¢calismalarinda Y-STR lokuslarina
ilgi giderek artmaktadir. Y kromozomu polimorfizmi ¢alisildiginda, polimorfizmin
populasyon bilgileri hakkinda c¢ok Onemli ayrmtili veri tabanlarmma sahip
olunmaktadir.

Y kromozomu STR incelemeleri, popiilasyon genetigi, goclerin belirlenmesi,
erkek tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amaclh kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
suclarinda, hem saldirgan erkege hem de magdureye ait deliller karigik haldedir.
Erkek kadin oraninin kadmn lehinde oldugu karisik Orneklerde otozomal DNA
calisildiginda fazla miktarda olan ve baskin durumda bulunan kadma ait DNA,
ortamdaki gerekli maddeler i¢in yarigmakta ve erkege ait DNA’nin amplifikasyon
sanst olduk¢a diismektedir(24). Bir ¢alismada 500 pg erkek DNA’sinin kadin
DNA’st ile 1/4000 oraninda karistirildigi ¢aligmada tam bir Y-STR profili
okunabilmistir. Ancak erkek/kadin oranmin 1/5000 ve iizerinde oldugu karisimlarda
Y-STR amplifikasyonunun inhibe oldugu bildirilmektedir(1, 2). Bu gibi durumlarda
failin saptanmasi ve olayin aydmlatilmasi i¢cin bu karisimdan saldirgan erkege ait
materyalin ayrilabilmesi ve erkek profilin belirlenebilmesi son derece onemlidir. Y
kromozomu testleri; saldirgan erkek ile magdure kadinin biyolojik Orneklerinin
karigim halinde oldugu bu tiirde biyolojik delillerde; stiphelilerle karsilastirilabilecek
nitelikte, yeterli ve giivenilir bilgi vermektedir. Ancak Y-STR’nin ayrim giicii
otozomal STR’lerden belirgin olarak diisiiktiir(48) ve atasal soylar ayn1 Y-STR
haplotiplerine sahip olmasi nedeniyle (mutasyon olmadig: taktirde) babalar, ogullar,
erkek kardesler, amcalar ve atasal kuzenler birbirinden ayirt edilemezler ve otozomal
STR’ ler ile desteklenmesi gerekmektedir. Y kromozomu babadan ogula komple
(biitiin olarak) aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyon ve genetik
anomaliler disinda, ayni olmaktadir (48, 49). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan

Y-STR louslar1 ve uzunluklar1 Sekil 7°de gosterilmektedir.
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AmpF/STR® Yfiler™
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100 bp 200 bp 300 bp 400bp

DYS5393 DYS391 DYS439 DYS635 DYS392

GS500-internal lane standard

Sekil 7 (50). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan AmpF/STR YFiler lokuslari

1.6. Y kromozomu Lokus Mutasyonlar

Genetik profilin degerlendirilebilmesi i¢in c¢alisilan her lokusun mutasyon
oranlarinin bilinmesini gerektirir. Otozomal STR’ lerin tersine Y-STR mutasyon
oranlarma ait bilgiler son zamanlara kadar sinirliydi. Heyer ve ark. (51), Binchi ve
ark. (37), Kayser ve ark’ nin (52, 53) yaptig1 calismalar bu eksikligi nispeten
gidermistir. Bu c¢alismalarda bazi lokuslarda (DY S392, DYS393) hic mutasyona
rastlanmazken, DYS390 lokusunda bu oran 8,58x10~ olarak saptanmustir. Tiim
lokuslar dikkate almndiginda ise ortalama mutasyon oram1 2,8x10° olarak
bulunmustur. Bu sonu¢ her bin baba/ogul ¢iftinden yaklasik ii¢iinde mutasyon
bulunacagi anlamina gelmektedir. Literatiirde bazi lokuslar i¢in duplikasyon
bildirilmistir (DYS19 ve DYS385). DYS19 lokusunda duplikasyon orani %0,12
olarak saptanmistir(38, 52, 54, 55).

Babalik testlerinde 6-15 STR lokusu i¢in bir veya iki lokusta mutasyona
uygun dislama saptandiginda bu durum babaligin dislanmasindan ziyade mutasyona
atfedilir. Oysa ikiden fazla dislama baba adaymin biyolojik baba olmadig: yoniinde
yorumlanir. Babaligin dislanmasi1 ancak yeterli sayida, ornegin 9 Y-STR lokusu

calisildiginda en az 3 diglamanin saptanmasi ile miimkiin olur(53).
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2. GEREC VE YONTEM

2.1. incelenen Mikrosatellit Lokuslari

Bu c¢alismada, en az ii¢ nesil Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal
akrabaligr bulunmayan 250 erkek bireyde, Y kromozomu spesifik 16 lokusun
incelenmesi amag¢lanmistir. Bu lokuslar DYS456, DYS3891, DYS390, DY S389IlI,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA
C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448’dir.Incelenen
lokuslardan DYS392 lokusu triniikleotid tekrar, DYS19, DYS385a/b, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS393, DYS456, DYS458, DYS439, DYS635, Y
GATA H4, DYS437 lokuslar1 tetraniikleotit tekrar, DYS438 lokusu pentantikleotit
tekrar ve DY 'S448 lokusu hekzaniikleotit tekrar igermektedir.

Bu calismada 16 Y-STR lokusu incelemek icin (46) Y-filer (Applied
Biosystems, Foster City, CA) kitini kullandik.

2.1.1. DYS456 lokusu

Bu lokus (AGAT), dortli tekrar ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 12 ile 18
arasinda, uzunluk ise 100 ile 124 B¢ arasinda degigsmektedir. AGAT tekrar sayisi ile
allel sayis1 paralel olarak degigsmektedir. En sik goriilen alel 15 (alel siklig1 0,42069),
uzunluk 112 B¢, mutasyon hizi % 0,53, genetik cesitliligi ise 0,70864 olarak
bildirilmistir(56). Tablo 1°de lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

verilmektedir.

Tablo 1. DYS456 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS456 Alelleri 12 13 14 15 16 17 18
Uzunluk (Bg) 100 104 108 112 116 120 124
Bg: Baz cifti

Asagida, 15 tekrarli 112 B¢ uzunlugundaki (AGAT);s DYS456 aleline ait

zincir dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/
AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/ATTCCATT
AGTTCTGTCCCTCTAGAGAACCCTAATACATCAGTTTAAGAA
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2.1.2. DYS 389 I/II lokusu

Bu lokus (DYS389I); (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 9 ile 16 arasinda, uzunluk ise 143 ile 171 Bg
arasinda degismektedir. Birinci ve iigiincii parca TCTG, ikinci ve dordiincii parga
TCTA tekrarlarmdan olusmaktadir. Ikinci ve iigiincii tekrar pargasi arasinda, 5° ucu
primer dizisinin benzeri dizi bulunmaktadir. DYS389 lokusu, STR bdlgesinin PCR
ile ¢ogaltilmas1 sonucu biri biiyiik (dort tekrar parcasini da igerir), digeri kiigiik
(iglincii ve dordiincii tekrar parcasini igerir) iki {iriin elde edilir. DYS389 I
lokusunda en sik gdzlenen alel 13, en az rastlanan alel 16, mutasyon orani ise %
0.24 olarak bildirilmistir(57). Tablo 2°‘de lokusun tiim alellerinin genel

siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 2. DYS389 I lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 I Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (B¢) 143 147 151 155 159 163 167 171
Bg: Baz cifti

Asagida ornek olarak 12 tekrarli 154 B¢ uzunlugundaki DY S389 I alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun primerinden sonra 3 TCTG ardindan 9 TCTA tekrar1

mevcuttur.

TA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATC
AATCTATCTATTTATCTAGCAGTCCATCATCT

Bu lokus (DYS3891I); (TCTG), (TCTA), (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar
ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 24 ile 34 arasinda, uzunluk ise 255 ile 295 Bg
arasinda degismektedir. Yapilan son caligmalarda en sik gozlenen alel frekansi 26,
mutasyon oranmi ise % 0,35 olarak bildirilmistir(57). Tablo 3‘de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 3. DYS389 II lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 II Alelleri 24 25 20 27 28 29 30 31 32 33 34

Uzunluk (B¢) 255 259 263 267 271 275 279 283 287 291 295

Bg: Baz ¢ifti
16



Asagida ornek olarak 29 tekrarli 273 B¢ uzunlugundaki DY S389 II alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun tekrar birimleri 5 TCTG, 12 TCTA, 3 TCTG ve son
olarak 9 TCTA’dan meydana gelmistir.

5...CCAACTCTCATCTGTATTATCTATGTGTGTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTA/TCTA/TATTATACCTACTTCTGTATCCAACTCTCATCTGTAT
TATCTATGTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCT
A/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATCAATCTATCTATTTATCTAGCAG
TCCATCATCTATCTATGACATTCTTCTACTACTCAGGCATAAC...3

2.1.3. DYS390 lokusu

Bu lokus (DYS390), (TCTG), (TCTA)m (TCTG), (TCTA)q dortli tekrarlari
ile tanimlanmaktadir. Tekrar birimleri heterojendir. Birinci ve iiglincii pargalar
TCTG, ikinci ve dordiincii tekrarlar TCTA birimlerinden olusmustur. Tekrar sayisi
17 ile 28 arasinda, uzunluk ise 188 ile 232 B¢ arasinda degismektedir. Tekrar
bolgelerinde TCTG ve TCTA degisik sayida siralanmaktadir. Yapilan son
calismalarda en sik gozlenen alel frekansi 24 (0,36574), uzunluk 216 B¢, mutasyon
hiz1 % 0,25 ve genetik ¢esitlilik (GD) 0,75855 olarak bildirilmistir(58). Tablo 4‘de

lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 4. DYS390 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS390 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24 25 26 27 28

Uzunluk (B¢) 188 192 196 200 204 208 212 216 220 224 228 232

Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 25 tekrarli 220 B¢ uzunlugundaki (TCTG)g (TCTA)12 (TCTG),
(TCTA)4 tekrarli DYS390 lokusunun alel dizilimi verilmistir.

S ... TATATTTTACACATTTTTGGGCCCTGCATTTTGGTACCCCATAAT
ATATTCTATCTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCATCTATCTATCTTTCCTTGTT
TCTGAGTATACACATTGCAATGTTTTCATTTTACTGTCAC...3
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2.1.4. DYS458 lokusu

Bu lokus (DYS458), (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 13 ile 20 arasinda, uzunluk ise 127 ile 155 B¢ arasinda degismektedir. En sik
goriilen alelin tekrar sayis1 17 (0,32199), uzunluk 143 B¢, mutasyon hizi % 1,06 ve
genetik cesitlilik (GD) 0,78058 olarak bildirilmistir(59). Tablo 5°de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 5. DYS458 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS458 Alelleri 13 14 15 16 16,2 17 172 18 182 19 19,2 20

Uzunluk (Bg) 127 131 135 139 141 143 145 147 149 151 153 155

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 17 GAAA tetraniikleotid tekrarli DYS458 lokusunun, 143 Bg

uzunlugundaki 6rnek dizilimi verilmistir.

GAAAGAAAGAAAAGGAAG/GAA
A/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/

2.1.5. DYS19 lokusu

DYS19 lokusu, (TAGA)stagg(TAGA), dortlii tekrarlari ile tanimlanmaktadir.
Ug¢ TAGA tekrarindan sonra, ikinci parcada bir TAGG tekrar1 ve iiciincii pargada ise
degisen sayida TAGA tekrarlarindan olusur. Tekrar sayist 10 ile 19, uzunluk ise 233
ile 269 arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 14 (0,52893), uzunluk 249 Bg,
mutasyon hiz1 %0,25, genetik cesitlilik ise 0,64388 olarak bildirilmistir(60). DYS19

lokusuna ait alellerin genel siniflandirmasi Tablo 6’da verilmektedir.

Tablo 6. DYS19 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS19 Alelleri 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19

Uzunluk (B¢) 233 237 241 245 249 253 257 261 265 269

Bg: Baz cifti

Asagida 14 tekrarli 248 B¢ uzunlugunda (TAGA)stagg(TAGA);; tekrar

dizilimli DY S19 aleline ait dizilim verilmektedir.
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S5LACTACTCAGTTTICTCTTATAGTCTTITITTAATATATATATAGTATTA
TATATATAGTGTTATATATATATAGTGTTT/TAGA/TAGA/TAGA/TAGG/TA
GA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/T
ATAGTGACACTCTCCTTAACCCAGATGGACTCCTTGTCCTCACTACATGG
CCATGGCCCGAAGTATTACTCCTG:GTGCCCCAGCCACTATTITCCACGTG
CAGAGATTGAC...

2.1.6. DYS385a/b lokusu

Bu lokus (DYS385a/b), y kromozomu iizerinde duplike sekilde iki kopya
halinde bulunmaktadir. Kopyalar ayni genomik dizi icerdiklerinden kullanilan
primerler her iki kopyaya da baglanir ve iki farkli lokus gibi (DYS385a ve
DYS385b) degerlendirilebilir. Bu lokus (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 7 ile 24 arasinda, uzunluk ise 241 ile 308 Bg
arasinda degigsmektedir. En sik gozlenen aleller 11-14 (0,28972) ile 11-15 (0,06986),
mutasyon hizi %0,21, genetik cesitlilik ise 0,83510 olarak bildirilmistir(61). Bu

lokusun alellerinin genel smiflandirmasi Tablo 7°de gosterilmistir.

Tablo 7. DYS385 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS385 Alelleri 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16

Uzunluk (Bg) 241 245 249 253 257 261 265 269 273 277

DYS385 Alelleri 16,3 17 17,2 17,3 18 19 20 21 22 23 24
(devami)

Uzunluk (devarm) 280 281 282 283 284 288 292 296 300 304 308

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 11 tekrarli 257 B¢ uzunlugundaki DYS385a/b lokusuna ait alelin

dizilimi 6rnek olarak gosterilmektedir.

5’...AGCATGGGTGACAGAGCTAGACACCATGCCAAACAACAACAAAG
AAAAGAAATGAAATTCAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAGAAAGAAAGT
AAAAAAGAAAGAAAGAGAAAAAGAGAAAAAGAAAGAAAGAGAAGAA
AGAGAAAGAGGAAAGAGAAAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAAGGAAG
G/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAGAAAAAGAAAGGAGGACTATGTAATTGGC...>
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2.1.7. DYS393 lokusu

DYS393 lokusu (AGAT), dortlii tekrarlarini icermektedir. Tekrar biriminin,
tekrar sayisinin degismeyecek sekilde 5’ ucuna dogru 1 B¢ kaymasi ile TAGA, 2 B¢
kaymast ile AGAT seklini almaktadir. Tekrar sayis1 9 ile 17 arasinda, uzunluk ise
108 ile 140 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 13 (0,71153), uzunluk
124, mutasyon hiz1 %0,08 ve genetik ¢esitlilik ise 0,46218 olarak bildirilmistir(62).
DYS393 lokusu alelleri ve uzunluklarinin genel siniflandirilmas: tablo 8’de
gosterilmistir.

Tablo 8. DYS393 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS393 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 108 112 116 120 124 128 132 136 140
Bg: Baz cifti

Asagida Ornek olarak verilen dizilim, 15 tekrarli 132 B¢ uzunlugundaki

DY S393 lokusuna aittir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGA
T/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AT
GTATGTCTTTTCTATGAGACATA

2.1.8. DYS391 lokusu

Bu lokus (DY S391) (TCTA), dortli tekrarlarint igermektedir. Tekrar sayis1 6
ile 14 arasinda, uzunluk ise 89 ile 121 B¢ arasinda de§ismektedir. Son yapilan
calismalarda en sik gozlenen alel 10 (0,56033), uzunluk 105 B¢, mutasyon hizi
%0,28, genetik cesitlilik ise 0,53511 olarak bildirilmistir(63). Bu lokusun alellerinin

genel siiflandirmasi Tablo 9°da gosterilmistir.

Tablo 9. DYS391 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS391 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 89 93 97 101 105 109 113 117 121
Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 11 TCTA tekrarli 107 B¢ uzunlugundaki DYS391 aleline ait dizilim

gosterilmektedir.
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TGTCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA
/ITCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTGCCTATCT

2.1.9. DYS439 lokusu

Bu lokus (DYS439) (GATA), dortlii tekrarlarmi icermektedir. Tekrar sayist 9
ile 16, uzunluk ise 205 ile 233 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 12
(0,44770), uzunluk 217 B¢, mutasyon hizi %0,61 ve genetik cesitlilik 0,67060
olarak bildirilmistir(64). Tablo 10’da lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 10. DYS439 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS439 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (Bg) 205 209 213 217 221 225 229 233
Bg: Baz cifti

Asagida, 12 tekrarli 217 B¢ uzunlugundaki DY S439 lokusuna ait alel dizilimi
ornek olarak verilmistir.

AACATTTAAGTCTTTAATCTATC
TTGAATTAATAGATTCAAGGTGATAGATATACAGATAGATAGATACATA
GGTGGAGACAGATAGATGATAAATAGAA/GATA/GATA/GATA/GATA/GA
TA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GAAAGTATAAGTAA
AGAGATGAT

2.1.10. DYS635 (Y GATA C4) lokusu

Bu lokus (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA),

tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 26 arasinda, uzunluk ise 234 ile
270 Bg arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 23 (0,45658), uzunluk 258 Bg,
mutasyon hizi %0,46, genetik cesitlilik 0,71341 olarak bildirilmistir(65). Tablo

11°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 11. DYS635 (Y GATA H4) lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS635 Alelleri 17 18 19 20 21 21,3 22 23 24 25 26

Uzunluk (B¢) 234 238 242 246 250 253 254 258 262 266 270

Bg: Baz ¢ifti

21



Asagida 23 tekrarli 258 B¢ uzunlugundaki DYS635 (Y GATA C4) lokusuna

ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

TGCTGCTGAATGGGAGCAGA
AATGCCCAATGGAATGCTCTCTTGGCTTCTCACTTTGCATAGAATC/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/
TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/
ATTTTCTTTATCCATTCATTGATTGATGGATATTTGGGCTGGTTCC

2.1.11. DYS392 lokusu

Bu lokus (DYS392) (TAT), t¢li tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 6 ile 17 arasinda, uzunluk ise 290 ile 323 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 11 (0,41899), uzunluk 308 B¢, mutasyon hizi %0,07, genetik cesitlilik
0,64804 olarak bildirilmistir(66). Tablo 12°de lokusun tiim alellerinin genel

simiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 12. DYS392 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS392 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17

Uzunluk (B¢) 290 293 296 302 305 308 311 314 317 320 323 326

Bg: Baz cifti
Asagida 12 tekrarli 311 B¢ uzunlugundaki (TAT);, DYS392 lokusuna ait alel
dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

GCCCAAGTGATCTTGCAACATCTCCA
TCCATGTTGCTCCAAAGGACCCAATTTTACTGTAAATGGTTGTATAGTATT
TTATGGTCTACATAGACCATATTTACCATATGTTCATCCATATTTTCTTCA
TTAATCTAGCTTTTAAAAACAACTAATTTGATTTCAAGTGTTTGTTATTTA
AAAGCCAAGAAGGAAAACAAATTTTTTTCTTGTATCACCATTTATT/TAT/
TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TTACT

2.1.12. Y GATA H4 lokusu

Bu lokus (TAGA),ATGGATAGATTA (GATG),AA (TAGA), tekrarlar1 ile

tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 8 ile 13 arasinda, uzunluk ise 122 ile 142 Bg
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arasinda degismektedir. En sik goézlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 Bg,
mutasyon hizi % 0,43, genetik cesitlilik 0,62142 olarak bildirilmistir(67). Tablo

13°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmas1 gosterilmektedir.

Tablo 13. Y GATA H4 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

Y GATA H4 Alelleri 8 9 10 11 12 13
Uzunluk (Bg) 122 126 130 134 138 142
Bg: Baz cifti

Asagida 12 tekrarl 138 B¢ uzunlugundaki (TAGA)» Nj; (gatc), aa (taga)s Y
GATA H4 lokusuna ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.
ATTTAAGATAGATAGATAGATCTATA
GATAGATAGGTAGGTAGG/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG
A/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG

2.1.13. DYS437 lokusu

Bu lokus (TCTA), (TCTG), (TCTA)4 tekrarlar1 ile gosterilmistir. Tekrar
sayisi 13 ile 17, uzunluklar ise 181 ile 197 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 B¢, mutasyon hizi % 0,13, genetik cesitlilik
0,62142 olarak bildirilmistir(68). Tablo 14’de lokusun tiim alellerinin genel

smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 14. DYS437 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS437 Alelleri 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 181 185 189 193 197
Bg: Baz ¢ifti

Asagida 15 tekrarli 189 bp uzunlugunda DYS437 lokusuna ait (TCTA)
(TCTG), (TCTA)4 dizilimli alel zinciri 6rnek olarak verilmistir.
GCCCATCCGG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCATCTATCATCTGGGAATGATGTCTATCTACTTATCTATGAATGATA
TTTATCTGTGGTTATCTATCTATCTATA
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2.1.14. DYS438 lokusu

Bu lokus (DYS438) (TTTTC), besli tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayist 6 ile 14, uzunluklar ise 300 ile 340 B¢ arasinda degismektedir. En sik gbzlenen
alel 12 (0,41945), uzunluk 330 B¢, mutasyon hiz1 %0.07, genetik cesitlilik 0,68963
olarak bildirilmistir(69). Tablo 15°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 15. DY S438 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS438 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 300 305 310 315 320 325 330 335 340
Bg: Baz ¢ifti

Asagida (TTTTC);, 12 tekrarli 330 B¢ uzunlugundaki DY S438 lokusuna ait

alelinin dizilimi 6rnek olarak gosterilmistir.

AACGGTAAACAGTATA/TTTTC/T
TTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TT
TTC/TTTTC/TATTTGAAATGGAGTTTCACTCTTGTTGCCCAGGCTGAAAT
GCAATGGTGTGATCTCGACTCACCACAACCTCCACTTCCCAGGTTCAAGC
GATTCTCCTGCATCAGCCTCCCAGGTAGCTGGGATTATAGGCGTCTGCCA
CCACGCCCAGCTAATTTTTTGTGTTTTTAGTAGAGACAGGGTTTCACCATG
TTGGTGAGGCTGGTCTCG

2.1.15. DYS448 lokusu

Bu lokus aralarinda 42 bazgifti bulunan AGAGAT altili tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 24, uzunluk 299 ile 341 arasinda
degismektedir. En sik gbézlenen alel 19 (0,43250), uzunluk 311 B¢, mutasyon hizi
%0,11, genetik cesitlilik 0,69218 olarak bildirilmistir(70). Tablo 16’da lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 16. DY 'S448 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS448 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24
Uzunluk (B¢) 299 305 311 317 323 329 335 341
Bg: Baz cifti
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Asagida en sik gozlenen 310 B¢ uzunlugundaki (AGAGAT)11(N)s
(AGAGAT)g tekrarli DYS448 lokusuna ait 19 alelinin dizilimi 6rnek olarak

gosterilmistir.

ATAAAGAACAGAGAAGTGTCAAAGA
GCTTCAATGGAGATTAGAAATAGAGATCGCGAGACAGAAAGGGAGATAG
AGACATGGATAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGA
GAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/ATAGAGATAGAG
AGATAGAGATAGAGATAGATAGATAGAGAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAG
AT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAGGTAAAG
ATAGAGATAAATTT

2.2. Cahsma Grubu

Bu c¢alisma kapsaminda, geneli temsil etmesi amaciyla en az ii¢ nesil
Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi bulunmayan saghkli 250

erkek birey incelemeye alinmistir.

Yukarida belirtilen 6zelliklere uyan kisiler; calismanin amaci ve yontemi
hakkinda bilgilendirilmis, ayrica yeterince bilgilendirildikleri ve kendi iradeleriyle bu
calismaya katildiklarin1 gdsteren bilgilendirilmis goniillii onam formu kisiler

tarafindan imzalandiktan sonra her bireyden EDTA’l1 tiipe 2 cc kan 6rnegi alind1.
2.3. DNA izolasyonu

» 1,5 ml lik receiver (toplama) tiipii i¢erisine 200 mikrolitre kan 6rnegi, 200
mikrolitre Lysis Buffer HL ile 20 mikrolitre Proteinaz K konulur ve 5 dakika
56 C° de termal seykir cihazinda bekletildi.

> Ornek iizerine 200 mikrolitre Binding Buffer HL eklenip 2,0 ml lik RTA
spin filtreli tiipe aktarilarak 13.000xg devirde 2 dakika santfifiij edilir ve
toplama tiipli degistirildi.

» Toplama tiipii degistirilmis olan spin filtreli tiip igerisine 500 mikrolitre
Wash Buffer I eklenip 13.000 xg devirde 1 dakika santfifiij edilir ve toplama
tiipti degistirildi.

» Filtre tizerine 700 mikrolitre Wash Buffer II eklenerek 13.000xg devirde 1
dakika santfifiij edilir ve toplama tiipii degistirildi.
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» Wash Buffer igerisinde bulunan alkolden filtreyi ve DNA’y1 arindirmak i¢in
4 dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve kapak agik bir sekilde 3 dakika
bekletildi.

» Spin filtre 1,5 ml lik receiver tiipe almir ve {izerine 56 C ° ye 1sitilmig 200
mikrolitre Elution Buffer D eklenip 1 dakika oda sicakliginda bekletildi.
8000 xg de 1 dakika santrifiij ettikten sonra filtre atilir ve elde edilen DNA

ornegi ¢alisilmak tizere +4 C ° de bekletildi.

Elde edilen tiim DNA izolatlarinin kantitatif ve kalitatif 6l¢ctimleri Nanodrop
2000c spektrofotometre cithazinda yapildi.

2.4. Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR)

Izole edilen DNA &rneklerinde Y kromozomu iizerinde bulunan lokuslar
(DYS456, DYS3891, DYS38911, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393,
DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437,
DYS438 ve DYS448) her biri i¢in spesifik olan primerler ile uygun PCR

protokollerinde cogaltilmistir.

Deoksiriboniikleik asit triinlerinin, AmpF/YFiler PCR Amplification Kit
(Applied Biosystem, Foster City, CA, USA) ile uygun protokol kullanilarak
amplifikasyonlar1 saglandi. Her bir 6rnek i¢in PCR tiipiine 9.2 ul PCR Reaction Mix,
5.0 ul Primer Set, 0.8 ul Tag Gold® DNA Polymerase ve 10.0 pl 1/200 oraninda
dilie edilmis olan DNA 0Ornegi konularak miks hazirlandi ve asagidaki PCR
protokoliine gore her bir DNA 6rneginin PCR islemi yapild1.

Y kromozom STR lokuslar1 i¢in uygulanan PCR protokolii:

Baslangi¢ denatiirasyonu : 95 C de 11 dakika

Denatiirasyon : 94 C de 1 dakika

Annealing (baglanma) : 61 Cde 1 dakika » 30 dongii
Extension (uzama) : 72 C de 1 dakika

Son extensiyon : 60 C de 80 dakika
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2.5. Elektroforez ve Tiplendirme

Elde edilen PCR firiinlerini tiplendirmek i¢in ABI 310 Genetik Analiz
cthazinda vyiiriitiilerek, analiz edilip pik degerleri ¢ikartildi. Genetik Analiz cihazina

konulmadan once 310 sekans tiiplerine;

12 pl formamid

0,5 pl GeneScan 500 LIZ Size Standart

1 ul PCR iirtinii DNA 6rnegi konuldu ve kapaklar1 kapatild1.

Ayrica her yiiriitme sirasinda, bir sekans tiiptine 1 pl AmpF/YFiler Kit Allelic
Ladder konuldu. Ornekler 95°C’de 3 dakika denatiire edildi. Denatiirasyon sonrasi
tiipler -20°C” de 3 dakika bekletildi ve elektroforez cihazina yiiklendi. Elektroforez
sona erdikten sonra sonug¢lar GeneMapper IDv3.2 programu ile analiz edildi. Elde
edilen bu degerler sequences ladders referans alinarak karsilastirilip, alel frekanslar1

analiz edilmek {izere tablo haline getirildi.
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3. BULGULAR

DYS456, DYS 3891, DYS3891I, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b,
DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4,
DYS437, DYS438 ve DYS448 lokuslar1 i¢cin GeneMapper Software Version 3.2
programi ile sonuglar elde edildi. Elde edilen tiim haplotiplerin Arlequin 3.1 istatistik
programu kullanilarak her bir lokus i¢in genetik ¢esitlilik ve alel frekanslari tablo ve

sekil halinde sunulmustur.

Tablo 17. Elaz1g yerlisi 250 erkek bireyin incelenen 16 Y-STR AmpFISTR Y filer

paneli

n 456 3891 390 38911 458 19  385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
1 15 14 22 30 18 15 15-15 12 10 11 20 11 12 14 9 19
2 15 13 23 29 15 14 12-19 12 10 11 21 17 12 14 9 21
3 15 13 22 29 17 13 14-14 13 10 12 21 10 12 16 10 21
4 14 12 24 29 19 15 14-15 13 10 12 23 11 12 14 11 19
5 15 13 23 30 17 14 12-12 13 10 12 23 11 11 15 10 20
6 16 13 24 29 16 14 12-15 12 11 12 23 13 12 15 12 20
7 17 14 25 31 16 16 11-15 13 11 10 24 11 12 14 11 20
8 15 13 25 32 17 13 17-18 13 10 13 23 11 11 14 10 20
9 15 13 24 29 15 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
10 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
11 16 13 25 31 17 16 9-12 12 10 13 21 12 12 14 9 21
12 17 13 24 30 18 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 10 20
13 14 12 23 29 19 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
14 14 12 23 29 18 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
15 16 13 22 29 17 13 14-16 13 10 12 22 15 9 14 11 19
16 15 14 23 30 19 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
17 15 13 22 31 15 14 13-15 12 10 11 21 11 11 14 9 22
18 15 14 23 30 16 13 13-16 13 10 12 21 13 11 15 9 19
19 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 22 11 12 14 9 21
20 16 13 24 31 18 15 12-14 12 10 13 23 11 11 14 9 20
21 15 13 23 31 17 14 12-13 12 10 12 21 11 12 14 10 21
22 16 13 25 31 15 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
23 16 14 23 30 14 15 12-13 13 10 11 25 12 11 14 10 18
24 15 13 24 30 16 14 12-16 12 11 13 23 14 12 15 12 19
25 15 12 22 30 16 13 16-18 14 10 12 21 11 9 14 10 21
26 15 12 23 28 18 14 13-16 12 10 12 21 12 11 14 9 21
27 15 14 22 30 17 14 10-10 12 10 11 21 12 12 14 9 20
28 16 12 24 28 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
29 16 14 24 31 15 14 12-13 12 10 11 21 11 12 15 9 19
30 15 12 24 29 19 13 17-18 12 10 12 21 11 11 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
31 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
32 16 13 24 30 16 16 9-11 13 11 10 23 11 12 14 11 20
33 14 12 23 29 19 14 13-20 12 10 11 21 15 11 14 10 18
34 15 13 24 30 17 15 13-14 12 9 11 21 11 11 14 9 20
35 15 12 24 29 18 13 12-18 12 10 13 21 11 10 14 10 20
36 18 14 24 30 16 14 12-17 12 11 12 21 11 11 15 10 21
37 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
38 15 12 21 28 16 16 14-15 15 10 11 21 11 11 16 10 20
39 16 14 23 29 14 17 13-19 13 10 12 20 10 12 14 11 19
40 16 13 23 30 16 14 18-18 13 10 12 20 11 12 14 10 20
41 15 13 23 29 16 14 13-16 12 10 11 22 11 11 15 9 21
42 15 13 24 29 17 14 11-14 14 10 12 23 12 11 15 10 23
43 15 13 23 31 17 15 14-17 14 10 11 22 15 11 15 9 19
44 15 14 22 31 18 15-16  15-16 14 10 11 22 11 12 15 10 21
45 16 13 24 31 17 15 12-14 12 10 13 22 12 11 14 9 20
46 14 13 23 30 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
47 16 12 21 29 18 16 13-16 13 11 10 22 11 12 16 10 23
48 16 13 24 30 17 15 12-14 12 10 13 21 11 11 14 9 20
49 15 12 23 31 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
50 14 14 23 32 17 14 15-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
51 16 12 24 29 17 12 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 20
52 15 13 23 30 17 14 13-19 12 10 11 20 11 10 14 10 21
53 13 12 22 31 17 14 13-21 8 8 12 20 11 10 14 10 20
54 15 12 19 30 17 16 10-12 8 10 11 23 12 10 15 9 21
55 14 14 23 32 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
56 15 14 22 30 18 16 15-17 12 10 11 20 11 12 14 9 19
57 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 12 15 12 19
58 16 14 26 32 16 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
59 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 12 21 11 12 15 9 21
60 14 13 23 29 15 15 12-16 12 10 12 22 11 12 14 9 21
61 15 13 24 29 17 14 13-15 12 10 11 21 11 11 15 9 19
62 15 12 23 30 17 14 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
63 15 13 24 30 17 15 13-15 13 10 12 20 11 12 16 10 19
64 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
65 15 13 23 29 16 14 12-13 13 10 10 24 12 12 14 10 20
66 15 12 24 28 15 15 11-13 12 10 11 23 13 12 15 12 19
67 15 13 21 30 17 15 13-14 14 10 11 21 11 11 16 10 22
68 16 13 24 31 17 14 13-15 12 10 13 22 12 11 14 9 19
69 16 13 24 30 17 14 12-14 13 10 13 22 16 12 14 9 20
70 16 13 25 30 16 16 12-14 13 10 11 24 11 12 14 11 20
71 15 14 25 30 14 17 11-15 13 10 11 24 13 12 14 11 19
72 15 12 22 29 19 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
73 16 13 24 29 14 14 11-12 13 10 12 26 12 11 14 11 17
74 15 13 23 28 15 15 10-16 12 10 11 21 11 12 14 9 21
75 15 13 22 29 16 15 13-13 13 10 12 22 12 11 14 11 19
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
76 16 13 24 27 17 14 12-17 13 10 13 21 11 13 14 12 18
77 15 12 24 29 19 14 12-13 12 10 12 21 13 8 14 11 21
78 16 13 25 29 16 14 11-14 12 11 11 23 12 11 15 12 19
79 16 13 24 29 16 14 11-14 12 11 13 23 12 11 15 13 19
80 16 14 23 31 15 14 14-15 13 12 11 20 11 10 16 10 21
81 15 13 23 29 15 16 12-16 12 10 10 22 11 13 14 9 21
82 15 12 22 29 17 15 12-14 13 10 13 22 11 13 14 10 19
83 16 14 25 31 15 14 10-14 13 10 12 23 11 11 15 11 20
84 16 12 23 29 16 14 11-13 12 11 12 23 11 13 15 9 21
85 15 13 23 31 19 13 15-16 14 9 13 22 11 13 14 10 20
86 15 14 23 32 17 14 13-20 12 10 11 20 11 10 14 10 21
87 16 15 23 31 17 14 11-13 13 10 11 21 12 12 15 10 21
88 17 13 24 31 15 14 11-15 13 11 13 23 16 12 14 11 20
89 18 14 22 30 17 15 16-18 12 10 11 21 11 12 14 9 19
90 16 12 24 28 14 14 13-14 13 10 12 21 11 11 15 10 20
91 15 13 25 30 18 14 12-14 13 9 11 21 11 12 14 10 19
92 15 12 25 29 17 14 12-17 13 10 9 21 12 10 14 10 17
93 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 23 11 11 14 10 21
94 16 13 22 29 16 14 14-14 13 10 11 22 11 11 14 9 21
95 13 12 24 28 17 15 14-18 12 10 11 21 11 11 16 9 19
96 15 13 23 29 17 14 12-14 13 11 14 23 13 11 15 10 19
97 17 13 23 30 16 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 11 20
98 15 14 23 30 17 14 14-18 13 10 12 22 11 10 14 9 19
99 15 13 23 31 17 14 13-14 12 10 11 20 12 9 14 9 21
100 17 13 23 29 17 14 16-17 13 10 11 23 11 11 14 10 20
101 15 13 24 29 17 14 11-14 13 11 12 23 13 12 15 12 19
102 16 14 25 30 14 15 11-15 13 11 10 23 11 12 14 11 20
103 16 13 25 30 19 13 17-18 13 11 13 20 11 11 14 10 20
104 15 12 24 27 18 14 11-15 12 10 12 23 14 12 15 11 19
105 15 13 22 29 17 13 15-16 13 9 11 22 14 10 14 11 19
106 15 14 23 32 17 13 15-16 14 9 12 21 11 12 14 10 20
107 16 12 23 29 18 15 13-15 14 10 11 23 11 11 16 11 20
108 16 14 23 31 17 14 13-15 12 10 12 23 11 11 15 9 19
109 15 13 25 31 18 14 11-15 13 11 10 23 11 13 15 11 21
110 16 13 23 29 16 14 11-14 12 12 10 23 11 13 15 12 19
111 17 13 25 31 15 16 11-14 13 11 10 23 11 12 14 11 20
112 15 14 23 30 19 14 12-19 13 12 11 22 11 11 14 10 21
113 15 13 23 29 16 15 13-16 12 10 11 22 11 12 14 9 21
114 16 12 22 28 14 14 14-15 13 11 11 22 12 11 15 10 21
115 14 14 23 30 16 14 13-14 12 10 13 21 11 11 15 9 19
116 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
117 15 13 22 31 17 15 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
118 15 14 23 30 20 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
119 16 13 23 28 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
120 15 12 24 28 16 15 14-15 14 11 12 21 12 12 15 10 23
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
121 16 13 24 31 17 15 12-13 12 10 13 22 11 11 14 9 20
122 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
123 16 14 25 32 16 15 11-14 13 10 10 23 11 13 14 11 20
124 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
125 15 13 25 29 16 17 12-15 13 10 11 23 11 11 14 11 17
126 16 12 24 29 17 17 15-16 14 10 11 22 11 12 16 10 21
127 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 11 20
128 15 12 23 28 16 15 14-18 12 10 13 22 11 12 15 9 21
129 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 11 14 9 20
130 18 13 23 31 17 13 16-16 13 10 12 22 11 11 14 9 19
131 15 13 23 32 18 14 13-16 12 11 11 21 11 11 14 10 20
132 17 13 25 30 15 15 11-14 13 10 12 23 11 13 14 11 20
133 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 24 13 12 14 10 21
134 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
135 16 13 22 29 15 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 9 21
136 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
137 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
138 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 13 21 11 12 15 9 21
139 14 12 23 30 17 14 11-15 13 11 10 22 11 11 16 10 20
140 15 13 22 29 16 15 12-13 12 10 11 24 11 10 15 11 20
141 15 13 25 30 20 14 12-15 12 10 13 21 11 11 14 9 19
142 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
143 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 9 19
144 14 12 24 28 19 14 12-18 12 10 11 21 11 11 14 9 21
145 15 14 23 32 18 15 14-16 11 10 12 21 11 10 16 10 20
146 15 12 23 30 15 15 16-16 13 10 12 21 10 11 16 10 21
147 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 10 19
148 16 13 25 30 15 16 11-14 13 11 10 24 11 12 14 11 20
149 15 13 23 30 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
150 17 13 25 31 15 15 9-11 13 11 10 23 11 13 15 11 22
151 16 14 23 29 16 15 10-19 14 10 11 24 10 11 16 10 19
152 17 13 24 30 16 13 16-19 13 10 11 22 13 12 14 10 20
153 15 13 24 30 14 15 12-13 13 11 12 26 13 12 14 11 17
154 16 13 23 29 15 16 12-17 12 11 11 23 11 13 14 9 21
155 14 13 23 31 17 14 12-18 12 10 14 20 11 11 14 10 20
156 18 12 21 28 16 15 14-15 14 10 11 22 11 11 15 10 18
157 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
158 17 13 23 30 15 14 12-16 13 10 11 22 11 10 15 9 20
159 15 13 23 30 17 15 12-12 13 10 12 23 13 11 15 11 19
160 16 14 25 32 14 13 13-14 13 10 12 23 13 9 14 10 20
161 15 13 24 29 16 14 11-15 9 11 12 23 12 12 15 12 19
162 16 14 23 29 16 14 13-19 14 10 11 24 10 12 15 12 20
163 15 13 24 29 15 16 12-16 11 10 11 21 15 11 15 10 19
164 15 13 23 30 18 15 12-12 13 11 12 23 12 13 15 11 19
165 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 21
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
166 17 13 24 30 17 14 13-14 13 10 12 21 13 12 10 17 20
167 15 13 24 29 15 14 12-13 13 10 14 26 12 12 11 14 17
168 17 13 22 31 17 15 13-15 12 10 8 20 11 12 9 14 19
169 14 13 23 30 18 14 14-15 13 11 12 21 12 13 10 14 20
170 15 13 24 29 16 15 11-14 14 12 10 23 11 13 11 14 20
171 17 14 21 31 15 14 11-12 13 10 11 20 12 12 11 14 22
172 16 14 23 30 17 14 13-14 12 10 12 23 11 12 9 14 20
173 15 12 23 28 16 14 13-14 12 10 12 23 11 12 15 14 22
174 13 12 24 28 15 15 13-17 13 10 12 22 11 12 16 9 20
175 13 12 26 28 16 16 13-17 13 10 11 21 10 13 15 10 19
176 16 14 25 31 15 16 11-14 13 10 11 23 12 13 14 11 20
177 16 12 22 28 16 12 12-15 11 10 13 21 14 12 15 10 20
178 15 13 24 29 16 13 11-14 12 10 12 21 13 11 15 12 19
179 15 12 22 29 17 15 12-15 12 10 12 23 11 13 15 10 20
180 15 12 22 30 18 14 15-16 14 10 12 21 10 12 16 10 21
181 15 12 22 28 16 15 14-14 14 10 11 20 11 12 16 10 21
182 14 14 24 30 15 14 11-14 13 11 12 22 13 11 14 12 18
183 14 14 23 30 16 14 16-18 12 10 11 21 14 11 16 10 20
184 14 13 24 28 17 14 11-14 13 11 12 23 13 11 15 12 20
185 14 13 24 30 16 15 15-16 13 10 11 20 13 11 14 9 19
186 15 13 22 29 16 16 11-14 13 10 11 23 13 12 15 12 19
187 15 13 22 30 17 14 11-14 13 11 11 23 13 12 15 12 19
188 15 14 23 31 17 14 11-14 14 10 13 23 13 11 14 12 19
189 15 14 22 30 16 15 13-15 14 10 12 21 11 11 16 10 21
190 15 13 24 29 16 14 11-15 13 11 12 23 13 12 14 11 18
191 16 13 23 30 15 13 17-17 13 10 13 23 11 13 14 10 20
192 15 14 23 30 18 14 13-14 13 10 12 24 12 11 14 12 19
193 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 9 14 10 20
194 15 14 24 29 17 14 11-14 13 10 11 23 13 10 14 12 19
195 16 13 23 29 15 17 13-13 12 9 11 22 11 11 14 9 22
196 16 14 24 32 17 14 11-14 13 10 12 24 13 11 14 9 18
197 16 13 24 31 16 13 15-15 13 10 12 22 10 12 15 10 21
198 16 14 24 30 18 14 11-14 13 11 12 24 13 10 14 12 18
199 16 15 24 31 18 14 11-15 13 11 11 23 14 11 15 12 19
200 18 14 26 31 20 14 12-14 13 10 12 23 13 10 15 12 20
201 18 14 23 30 17 14 11-14 13 10 12 22 13 11 14 12 18
202 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
203 17 14 23 31 16 14 13-15 14 10 13 21 11 12 15 9 20
204 17 12 23 29 17 14 14-15 12 10 12 22 11 11 15 9 20
205 16 14 25 31 15 16 11-15 13 11 11 23 14 11 15 10 21
206 14 14 24 29 16 16 12-13 13 9 13 22 11 11 15 10 20
207 15 12 24 29 14 13 17-20 13 10 10 23 11 10 14 10 20
208 14 13 23 29 14 14 10-12 13 10 10 20 14 11 15 10 19
209 15 14 24 29 16 14 10-13 12 11 12 21 13 11 14 12 20
210 16 14 23 30 17 14 11-13 14 10 10 21 14 12 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
211 16 13 23 29 17 14 15-16 13 10 11 23 13 9 14 9 21
212 15 13 23 29 16 14 14-17 13 10 12 21 11 11 16 9 20
213 16 13 24 31 17 16 14-15 13 11 13 21 11 10 15 10 20
214 16 12 23 29 16 14 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
215 16 11 25 28 17 14 13-14 13 11 12 25 13 11 15 12 20
216 16 12 24 28 16 14 11-15 13 10 12 24 13 11 14 12 19
217 16 13 23 30 18 14 12-14 13 11 12 24 13 11 14 13 19
218 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 10 14 10 20
219 16 13 24 29 17 14 11-15 13 10 12 23 13 11 15 12 20
220 15 14 23 30 17 15 12-14 12 10 11 20 11 12 14 9 19
221 15 13 23 29 16 15 12-15 12 10 12 21 10 12 16 10 21
222 15 13 22 31 16 15 12-18 12 11 12 21 13 11 14 9 20
223 16 13 23 31 19 14 12-13 14 11 12 21 11 11 14 9 21
224 17 15 21 28 15 13 17-18 13 9 9 25 16 12 15 9 20
225 16 13 25 29 16 15 10-12 13 11 12 21 13 11 14 10 20
226 16 13 23 30 15 14 10-13 13 10 12 20 11 12 14 10 20
227 15 14 23 30 18 15 15-15 13 10 11 20 11 12 14 9 19
228 15 13 24 31 17 15 11-15 13 10 12 21 11 11 14 11 20
229 16 11 24 29 17 14 11-12 13 11 13 21 15 11 15 9 20
230 18 13 23 29 15 14 13-16 12 10 10 21 11 10 14 9 20
231 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
232 17 13 25 29 17 15 12-16 13 10 11 21 11 10 15 10 20
233 16 15 24 31 16 14 11-14 13 11 13 23 13 11 15 12 19
234 16 14 24 30 17 14 11-13 13 11 12 24 13 12 14 10 19
235 16 14 24 30 17 15 11-14 12 10 10 21 11 11 14 12 20
236 16 13 24 29 16 14 12-13 13 11 13 23 13 11 15 9 19
237 16 14 23 30 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
238 15 12 23 31 17 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 10 21
239 16 13 23 30 17 14 12-17 12 10 14 20 11 11 14 10 20
240 16 13 24 29 15 16 11-13 12 11 11 23 11 13 14 9 21
241 16 12 22 30 16 13 12-14 14 10 11 22 11 11 15 10 18
242 15 13 22 31 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
243 14 13 24 30 16 14 13-14 12 11 12 22 12 13 10 14 19
244 15 12 22 29 16 15 12-15 13 11 12 23 13 11 14 9 19
245 15 13 23 30 16 15 12-13 13 10 12 21 14 11 14 10 20
246 15 13 24 30 17 14 14-14 13 11 12 23 14 10 14 12 18
247 15 13 24 29 17 15 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
248 15 13 25 29 16 15 11-13 12 11 13 23 13 11 15 10 20
249 15 14 24 29 17 14 12-12 12 10 12 21 11 12 14 9 20
250 16 14 25 30 16 15 12-15 13 11 11 23 12 11 14 9 19

n: Haplotip sayisi
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“Tablo 18, Elazig verlisi 250 erkek bireyden elde edilen 16 Y-STR lokusu icin alel frekanslart ve genetik cegitlilik oranlarr (GD; gene diversity)

kuslar | 456 3891 390 300 458 19 393 391 49 635 390 YGATAH4 #7638 48 okus 3850
Aleller Aleller
§ 0,008 0,004 0,004 0,004 9,11 0,020
9 0,004 0,052 0,008 0,044 0008 034 9,12 0,027
10 0,680 0,094 003 0,09 0012 035 10,10 0,011
11 0,008 0012 0248 039 0560 0436 0012 0136 10,12 0,011
12 0,220 0008 0380 0016 0350 0116 0308 0,140 10,13 0,007
13 0016 0,508 0132 049 0,136 0200 0,116 0,008 10,14 0,004
14 0,088 0248 0008 0488 0,0% 0,016 0,052 0568 0032 10,15 0,021
[5 045 0,016 060 0270 0,004 0,020 0320 10,16 0,004
16 0328 0252 0082 0,012 0,080 10,19 0,004
17 0,084 033 0020 0,004 0004 0020 11,12 0,011
18 0,028 0,16 004 1113 0,038
19 0,004 0,056 0284 11,14 0,09
2 0012 0,092 0388 1115 0,57
2 0,04 0364 028 12,12 0014
N 0144 0,176 004 12,13 0,070
3 0392 0276 0012 12,14 0,050
u 0312 0,068 12,15 0,039
A 0112 0,012 12,16 0,043
26 0,012 0,012 1,17 0,018
N 0,008 12,18 0,32
Jh) 0,09 12,19 0,007
29 0344 13,13 0,021
30 0304 13,14 0,043
3l 0,204 13,15 0,039
3 0,044 13,16 0,039
13,19 0,018
130 0,007
131 0,004
14,14 0014
1415 0,050
14,16 0,007
1417 0,007
1418 0,011
15,15 0014
15,16 0,046
15,17 0,004
16,16 0,007
16,17 0,32
16,18 0,011
16,19 0,004
17,17 0,004
17,18 0014
170 0,004
18,18 0,004
GD 0669 0632 075 0736 0777 0666 0600 0473 070 0747 0628 0,691 0568 0729 074 0962

]



3.1. DYS456 Lokusu

),51

)41

),31

ODYS456

),21

)11

0-
13 14 15 16 17 18
Sekil 8. Elaz1g il populasyonu DYS456 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 19. Elazi1g il populasyonu DY S456 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
13 4 0,016
DYS456 LOKUSU 14 22 0,088
B 15 114 0,456
(n=250) 16 82 0,328
17 21 0,084
18 7 0,028

3.2.DYS3891 Lokusu

0,6+

0,51

0,4-

0,31

ODYS389I

0,2-

0,1+

11 12 13 14 15

Sekil 9. Elaz1g il populasyonu DYS389I lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 20. Elazig il populasyonu DY S389I lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
11 2 0,008
DYS3891 LOKUSU 12 55 0,220
(n=250) 13 127 0,508
14 62 0,248
15 4 0,016
3.3.DYS390 Lokusu
0,51
0,4
0,31
0.2] ODYS390
0,1
04

19 21 22 23 24 25 26

Sekil 10. Elazig il populasyonu DY S390 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 21. Elaz1g il populasyonu DYS390 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK

19 1 0,004

21 6 0,024

DYS390 LOKUSU 2 36 0.144
(n=250) 23 98 0,392

24 78 0,312

25 28 0,112

26 3 0,012

3.4. DYS389I1 Lokusu

0,51

0,41

0,34

0,17

27 28 29 30 3 32
Sekil 11. Elazig il populasyonu DY S38911 lokusuna ait alel sikliklar

39



Tablo 22. Elaz1g il populasyonu DY S389II lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
27 2 0,008
28 24 0,096
DYS3891 LOKUSU 29 %6 0.344
(n=250) 30 76 0,304
3] 51 0,204
32 11 0,044

3.5. DYS458 Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

14 15 16 17 18 19 20
Sekil 12. Elazig il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 23. Elazi1g il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

14 17 0,068

15 40 0,160

DYS458 LOKUSU 16 63 0,252
(n=250) 17 84 0,336

18 29 0,116

19 14 0,056

20 3 0,012

3.6. DYS19 Lokusu

0,5
0,4
0,3

02] |

12 13 14 15 16 17

Sekil 13. Elazig il populasyonu DY S19 lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 24, Elaz il populasyonu DYS19 lokusuna ait alel skliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
1 J 0,008
DYS19 LOKUSU 3 3 0,132
14 Vi) 0,488
(1=250) 15 67 0270
15,16 | 0,004
16 0 0,082
17 ) 0,020
3.7.DYS385a/b Lokusu

012
01
0,08
0,06
0,04
002
0

0DYS385alb

9,1°9,12.10,1010,12110,13.10, 14 10,15.10,16.10,19 11,12 1,43 1,14 11,15 12,12 12,13 12,44.12,15 12,16 12,17 12,18 12,19 13,13 13,14 13,1513, 16.13, 17 13,18 13,1013, 20 13, 21 14,14 14,15 14,16 14,17 14,18 15,15 15,16 15,17 16,16 16,17 16,18 16,10 17,17 17,18 17,20 18,18

Sekil 14, Elazs 1 populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklart
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Tablo 25. Elazi1g il populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9.11 2 0,020
9,12 1 0,027
10,10 1 0,011
10,12 3 0,011
10,13 2 0,007
10,14 1 0,004
10,15 3 0,021
10,16 | 0,004
10,19 | 0,004
11,12 3 0,011
11,13 7 0,038
11,14 27 0,096
11,15 16 0,057
12,12 4 0,014
12,13 13 0,070
12,14 14 0,050
12,15 11 0,039
12,16 12 0,043
12,17 5 0,018
12,18 9 0,032
12,19 2 0,007

DYS385 A/B 13,13 4 0,021

L(gfzgs)U 13.14 12 0,043
13.15 11 0,039
13,16 11 0,039
13,17 2 0,007
13,18 2 0,007
13,19 5 0,018
13,20 2 0,007
13.21 1 0,004
14,14 4 0,014
14,15 14 0,050
14,16 2 0,007
14,17 2 0,007
14,18 3 0,011
15,15 4 0,014
15,16 14 0,046
15,17 | 0,004
16,16 2 0,007
16,17 6 0,032
16,18 3 0,011
16,19 | 0,004
17.17 | 0,004
17.18 4 0,014
17.20 | 0,004
18,18 | 0,004
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3.8. DYS393 Lokusu

0,54

0,41

0,3

0,2

0,11

0

Sekil 15. Elazig il populasyonu DY S393 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 26. Elaz1g il populasyonu DYS393 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 2 0,008
9 1 0,004
DYS393 LOKUSU 1 3 0.012
(n=250) 12 95 0,380
13 124 0,496
14 24 0,096
15 1 0,004
3.9. DYS391 Lokusu
0,6
0,44
ODYS391
0,21
0.
8 9 10 11 12

Sekil 16. Elazig il populasyonu DY S391 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 27. Elazi1g il populasyonu DYS391 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
DYS391 LOKUSU 9 13 0,052
(n=250) 10 170 0,680
11 62 0,248
12 4 0,016
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3.10. DYS439 Lokusu

0,5
0,41
0,31

0,1.¢

8 9 10 11 12 13 14

Sekil 17. Elazig il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 28. Elazi1g il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
9 2 0,008
DYS439 LOKUSU 10 24 0,096
(a=250) 11 98 0,392
12 87 0,350
13 34 0,136
14 4 0,016

3.11. Y GATA C4 (DYS635) Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

011 =g |

20 21 22 23 24 25 26

Sekil 18. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar
Tablo 29. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
DYS635 LOKUSU 20 23 0,092
21 91 0,364
(Y GATA C4) ” 14 0176
(n=250) 23 66 0,276
24 17 0,068
25 3 0,012
26 3 0,012
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3.12.DYS392 Lokusu

0,6
0,54
0,4
0,34
0,2
0,1

ODYS392

10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 19. Elazig il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 30. Elaz1g il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklari

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

10 9 0,036

11 140 0,560

DYS392 LOKUSU 12 29 0,116
13 50 0,200

(n=250) 14 13 0,052

15 5 0,020

16 3 0,012

17 1 0,004

3.13. Y GATA H4 Lokusu

0,5

0,4

0,3

0,1

8 9 10 1 12 13

Sekil 20. Elaz1g il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 31. Elazig il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
Y GATA H4 LOKUSU ’ 1 0,044
10 23 0,092
(n=250) 11 109 0,436
12 77 0,308
13 29 0,116
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3.14. DYS437 Lokusu

),61
),51
), 44
),31
),21
)11

ODYS437

a N 11 1A 1R iR

Sekil 21. Elazig il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 32. Elazi1g il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 2 0,008
DYS437 LOKUSU 10 3 0,012
11 3 0,012
(n=250) 14 142 0,568
15 80 0,320
16 20 0,080

3.15. DYS438 Lokusu

0,51
0,41
0,31

0,11

9 10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 22. Elazig il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 33. Elazi1g il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 81 0,324
DYS438 LOKUSU 10 89 0,356
11 34 0,136
(n=250) 12 35 0,140
13 2 0,008
14 8 0,032
17 1 0,004
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3.16. DYS448 Lokusu

0,5

0,4
0,3

0,1

0
17 18 19 20 29 22 23

Sekil 23. Elaz1g il populasyonu DYS448 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 34. Elazi1g il populasyonu DY S448 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

17 5 0.020

DYS448 LOKUSU 18 11 0,044
19 71 0,284

(n=250) 20 97 0,388

21 57 0,228

22 6 0,024

23 3 0,012

e
il -
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Sekil 24. DY S19 lokusundaki duplikasyonun elektroferogram gosterimi
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4. TARTISMA

Bu calismada, Y kromozomuna 6zgii DYS456, DYS389 I, DYS389 II,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448 16 Y-STR
lokusunun Elazig populasyonundaki polimorfizm oranlar1 birbirleriyle akraba
olmayan ve rastgele secilen 250 saglikli erkek bireyde arastirilmistir.

Bu ¢alismada DYS456 lokusuna ait 6 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 13,
14, 15, 16, 17 ve 18’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanan alel 15, en az
rastlanilan 13, genetik ¢esitlilik ise 0,669 olarak bulunmustur. Sanchez ve ark. (71)
Barselona populasyonunda 13-18 arasi alelleri tespit etmislerdir. Huang ve
ark.’nin(39) yaptig1 calismada, Taiwan populasyonunda 13-18 aras1 aleller ile en sik
olarak 15 aleli gozlenmistir. Bu lokus ile ilgili herhangi bir yurt i¢ci calisma
bulunmayip, yapilan bu ¢alismada bazi yurt dis1 calismalar(39, 71) ile uyumlu olarak
13-18 arasi aleller gozlenmistir. Bu lokus i¢cin Elazig populasyonunda belirleyici bir
Ozel alel tespit edilememistir.

Bu calismada DYS389 I lokusuna ait 5 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 11,
12, 13, 14 ve 15°dir. Belirlenen aleller arasinda en sik goézlenen alel 13, en az
rastlanan 11, genetik cesitlilik ise 0,632 olarak bulunmustur. Rustamov ve ark.(72)
yaptig1 ¢alismada bu lokusun genetik cesitliligi 0,6720, en sik gozlenen alel 13
olarak gosterilmistir. Cakir ve ark.(73) I¢ Anadolu bolgesinde yaptig1 bir calismada
12-15 arast alel tespit etmis, bu alellerden en sik 13 aleli gozlenmistir. Haas ve
ark.(74) Isvigre populasyonunda bu lokusla ilgili olarak 11-15 arasi alel ile en sik
gbzlenen alel 13, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 11-15 arasi alel ile en
sik 13 aleli, ayrica Lovrecic ve ark.(76) bat1 Hirvatistan populasyonunda sadece 12,
13 ve 14 alelleri tespit edilmis olup, bunlardan frekansi en yiiksek olarak 13 aleli
olarak gosterilmistir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller
ille en sik gozlenen aleli 12, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu
populasyonunda 12-14 aras: aleller ile en sik olarak 13 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur
populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli, Hidding ve Schmitt(79)
Alman populasyonunda 9-12 aras1 aleller ile en sik olarak 10 aleli, Cin
populasyonunda 9-11 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
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Pakistan populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Fernandes ve
ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak
13 aleli gosterilmistir. Bu lokus i¢in yurt disinda yapilan pek ¢ok ¢alismada(31, 79,
80) en sik gbzlenen 10 aleli ve 9 aleli bu ¢alismada Elazig populasyonu i¢in 6zgiin
alel olmadiklari tespit edildi.

Bu calismada DYS390 lokusu i¢in farkli 7 alel saptanmis olup bunlar 19, 21,
22, 23, 24, 25 ve 26’dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen aleller 23 ve 24, en az
rastlanan alel 19, genetik ¢esitlilik ise 0,715 olarak bulunmustur. Rustamov ve
ark.’nin(72) i¢ Anadolu’da yaptig1 calismada 20-26 arasi aleller ile en sik 24 aleli,
Asicioglu ve ark.(82) Tiirkiye populasyonunda 21-26 arasi aleller ile en sik 23 aleli,
Cakir ve ark.(73) Tiirkiye populasyonunda 21-25 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli
23 olarak bulmuglardir. Yine Afrika Bantu populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en
sik gozlenen alel 21 olarak bulunmustur(77). Ballard ve ark.(75) Irlanda
populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en sik gézlenen alel 24, Tang ve ark.(78) Cin
populasyonunda 22-27 aras1 aleller gozlenmis olup en sik alel 23 aleli
gostermiglerdir. Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 21-25 arasi
aleller ile en sik olarak 24 ve 25 alellerini, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda
bu lokusla ilgili olarak 21-27 aras1 aleller ile en sik gozlenen aleli 24, Rossi ve
ark.(31) Italya populasyonunda 21-25 arasi alel ile en sik 24 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 22-26 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli, Tang ve
ark.(78) Singapur populasyonunda 22-27 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli,
Mohyuddin ve ark. (80) Pakistan populasyonunda 20-26 aras1 alel ile en sik olarak
23 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 21-26 aras1 alel ile en sik 24
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 22-26 arasi alel
ile en sik olarak 24 aleli, Cin populasyonunda 22-26 arasi alel ile en sik olarak 24
aleli bildirilmistir. Kayser ve ark’nin (53) yaptig1 bir ¢alismada en yiiksek mutasyon
oran1 olan lokus oldugu gosterilmistir. Bu ¢alismada, Rustamov ve ark.’nin(72)
merkez Anadolu’da gdsterdigi 20 aleli ve Isvigre, Cin gibi baz1 yurt dis1 yayinlarda
gosterilen 27 alelinin Elazig populasyonu i¢in 6zgiin alel olmadigi tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S389 II lokusu icin 250 bireyde 6 farkl alel saptanmustir.
Bu aleller 27, 28, 29, 30, 31 ve 32’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanilan

alel 29, en az rastlanilan 27, genetik c¢esitlilik ise 0,736 olarak bulunmustur.
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Asicloglu ve ark.(82) 27-33 arasi aleller ile en sik gozlenen alel caligmamizla
uyumlu olarak 29 aleli, Rustamov ve ark.(72) 26-33 arasi aleller ile en sik gdzlenen
alel calismamizdan farkli olarak en sik 30 aleli, Cakir ve ark.(73) 28-33 arasi aleller
gozlenmis olup, en sik gézlenen alel 30 olarak bulunmustur. Loevrecic ve ark.(76)
Bat1 Hirvatistan populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik olarak 30 aleli, Lecerf
ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik
olarak 30 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda populasyonunda bu lokus i¢in 27-32 aras1
aleller ile en sik 29 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 26-32 arast aleller
ile en sik gdzlenen alel 29, Rossi ve ark.(31) italya populasyonunda 24-29 arasi
aleller ile en sik olarak 26 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 26-32
arasi aleller ile en sik olarak 28 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 26-
32 aras1 aleller ile en sik olarak 28 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan
populasyonunda 13-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81)
Madeira Takimadalar1 populasyonunda 15-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli,
Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 27-32 arasi aleller ile en sik olarak 29
aleli, Cin populasyonunda 27-31 arasi aleller ile en sik olarak 29 aleli bulunmustur.
Asicioglu ve ark(82) ile Rustamov ve ark.(72)’min Tiirkiye’de yaptigi calismalarda
belirledigi 33 aleli ile yurt disinda yapilan bazi ¢alismalarda(80, 81) gosterilen 24
alelinden kiiciik alellerin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel
olmadiklar tespit edildi.

Bu calismada DY S458 lokusu i¢in 7 farkli alel tespit edilmis olup bunlar 14,
15, 16, 17, 18, 19 ve 20’dir. Calismamizda belirlenen aleller arasinda 17 en sik
gozlenirken, 20 aleli en az gbzlenmistir. Bu lokus i¢in genetik ¢esitlilik 0,777 olarak
goriilmiistiir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 13-21 arasi aleller ile en sik
olarak 18 aleli gosterilmistir. Bu lokus ile ilgili olarak yurt i¢cinde herhangi bir
calisma bulunmamaktadir. Bu lokus i¢in, Taiwan populasyonunda tespit edilen 21
alelinin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici bir alel olmadigi tespit
edildi.

Bu calismada DYSI19 lokusu i¢in ¢alisilan 250 bireyde 6 farkli alel
saptanmistir. Bu aleller 12, 13, 14, 15, 16 ve 17 alelleridir. Belirlenen aleller arasinda
en sik rastlanilan 14, en az rastlanilan 12, genetik c¢esitlilik ise 0,666 olarak

bulunmustur. Ayrica bir bireyde 15-16 duplikasyonu izlenmistir. Bu lokusun
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mutasyon orani 4x10” olarak hesaplanmistir. Rustamov ve ark(72). yaptigi
calismada 14-17 arasi aleller ile en sik rastlanilan alel 15 olarak bulunmustur(72).
Cakir ve ark.(73) 12-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Asicioglu ve ark.(82)
Tirkiye populasyonunda 13-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Kayser ve ark.
(43)’nin yaptig1 caligmada, incelenen 4999 erkek genotipinde mutasyon hizi en fazla
olarak DYS390 lokusu (8,28x107), daha sonra ise DYS391 lokusunu (4,82x107)
gostermislerdir. Ayrica Kayser ve ark.(52) yaptig1 baska bir calismada DYSI19
lokusu igin alel duplikasyonu %0,12 olarak bildirilmistir. Ballard ve ark.(75) Isvigre
populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 12-18 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 10,11,13-17 aras1 aleller ile en sik 15 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 11, 14-17 arasi aleller ile en sik
olarak 15 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-17 arasi aleller ile en
sik olarak 15 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en
sik olarak 14 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 13-17 aras1
aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Hidding ve ark.(79)
Alman populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Cin
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 15 aleli bulunmustur. Yapilan
baz1 caligmalarda(77, 80) tespit edilen 12 alelinden kiiciik ve 17 alelinden biiyiik
alellerin bu ¢alismada Elazig populasyonu ic¢in belirleyici alel olmadiklar: tespit
edildi.

Bu c¢alismada DYS385a/b lokusu icin 13 farkli alel saptanmis olup en sik
rastlanan alel ¢ifti 11-14 olarak bulunmustur. Genetik ¢esitlilik, bu calismada da
bircok yurt i¢i ve yurt dis1 calismalarda (71, 72, 75-79, 82-85) gosterildigi sekilde
tiim lokuslar igerisinde en yiiksek (GD: 0,962) olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
bu lokus i¢in 10-19 arasi aleller elde etmis olup, en sik gdzlenen alel ¢iftini 12-13,
Asicioglu ve ark.(82) en sik gozlenen alel ciftini 11-14, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda en sik 13-14 alel ¢iftini, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda
en sik 11-14 alel ¢iftini, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda en sik 13-13 alel
ciftini, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda en sik 16-18 alel
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ciftini, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda en sik 13-13 alel ¢iftini, Lovrecic
ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Hidding ve
ark.(79) Alman populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Cin populasyonunda en sik
13-18 alel ciftini gostermislerdir. Bu lokus i¢in Elazig populasyonunda belirleyici bir
alel tespit edilmemistir.

Bu ¢alismada DYS393 lokusu i¢in 7 farkli alel gdzlenmis olup bu aleller 8, 9,
11, 12, 13, 14 ve 15°dir. Bu lokus i¢in en sik gézlenen alel 13, en az rastlanan aleller
ise 9 ve 15 olarak bulunmustur. Genetik cesitlilik ise 0,600 olarak bulunmustur.
Yapilan yurtici yayinlarda(72, 73, 82) 11-15 arasi aleller gézlenmis olup, Asicioglu
ve ark.(82) yaptig1 calismada en sik 13, Rustamov ve ark.(72) yaptig1 ¢calismada en
sik 12 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) 11-15 aras1 aleller ile en sik gozlenen
aleli 12, Huang ve ark.(77) Afrika Bantu populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli bulunmustur. Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli ve genetik c¢esitliligi de en diisiik lokus olarak
gostermislerdir. Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 12-15 arasi aller ile en
sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en diisiik lokus olarak gdstermislerdir. Huang
ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli,
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 12
aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Cin populasyonunda 12-14 aras1 aleller ile en sik 12 aleli
olarak bildirilmistir. Sanchez ve ark.(71) Barselona populasyonunda genetik
cesitliligi en diisiik lokus oldugu gosterilmistir. Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en
diisiik lokus olarak belirtilmistir. Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, ayrica en diisiik genetik
cesitliligi olan lokus oldugu bildirilmistir. Yapilan yurt i¢i ve yurt disi
calismalardan(31, 39, 72-76, 78-82) farkli olarak bu ¢alismada 8 ve 9 aleli Elazig
populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu ¢alismada DYS391 lokusu i¢in 5 farkli alel gbzlenmis olup bu aleller 8, 9,

10, 11 ve 12°dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen alel 10, en az rastlanan alel 8, genetik
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cesitlilik ise incelenen 16 Y-STR lokusu i¢inde en az olarak 0,473 bulunmustur. Bu
calismada, yapilan bazi yayinlarla(39, 78, 79, 82, 86) benzer olarak DYS391 lokusu
incelenen lokuslar arasinda genetik c¢esitliligi en diisiik olarak bulunmustur. Ayrica
bir calismada da ikinci en diisiik genetik ¢esitliligi olan lokus olarak
belirtilmistir(77). Rustamov ve ark. 'nin (72) yaptig1 calismada 10-13 aras1 aleller ile
en sik olarak 11 aleli, Asicioglu ve ark.(82) nin yaptig1 ¢alismada 9-12 arasi aleller
ile en sik 10 aleli, Cakir ve ark.(73)’nin yaptig1 calismada 9-12 arasi aleller
gdzlenmis olup en sik gozlenen alel 10 olarak bildirilmistir. Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik 10 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda
populasyonunda 10-12 arasi aleller ile en sik olarak 11 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
olarak 10 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 9-11 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-
12 aras1 aleller ile en sik 10 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 9-12
arasi aleller ile en sik 10 aleli, Cin populasyonunda 9-11 aras1 aleller ile en sik olarak
10 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
11 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 9-12 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli gdsterilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da bulunan
13 aleli ve Pakistan populasyonunda gdzlenen 7 alelinin Elazig populasyonu icin
belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS439 lokusu i¢in 7 farkl alel saptanmistir. Bu aleller 8, 9,
10, 11, 12, 13 ve 14’tiir. Saptanan aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan 8 ve genetik c¢esitlilik 0,721 olarak tespit edilmistir. Cakir ve ark.(73) 9-14
arasi aleller ile en sik 12 aleli, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 10-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 10-14 aras1 aleller
ile en sik gdzlenen 12 aleli, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik olarak 12 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 9-

14 aras1 aleller ile en sik olarak 11 aleli gosterilmistir. Bu ¢alismada Irlanda ve
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Singapur populasyonunda gézlenen 15 alelinin Elazi§ populasyonu icin belirleyici
olmadig tespit edildi.

Bu ¢alismada Y GATA C4 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller
20, 21, 22, 23, 24, 25 ve 26°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 21, en
az rastlanilan alel ise 25 ve 26 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik cesitliligi
incelenen lokuslar arasinda {i¢iincli en yiiksek olarak 0,747 bulunmustur. Butler ve
ark.(88) Amerika’da yaptig1 bir calismada Kafkas populasyonunda 20-26 arasi
aleller ile en sik olarak 23 aleli, Afrika Amerikalis1 populasyonunda 17-25 arasi
aleller ile en sik olarak 21 aleli ve koyu tenli populasyonda 17-27 aras1 ayrica 21,3
aleli ve en sik olarak da 23 aleli oldugu tespit edilmistir. Bu ¢alismada, Amerika
Afrikali ve koyu tenli populasyonlarda gozlenen 17, 18 ve 19 alelinden kiiciik
alelinin Elaz1g populasyonunda belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS392 lokusu icin 8 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 10,
11, 12, 13, 14, 15, 16 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en
az rastlanilan alel ise 17 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik ¢esitliligi 0,628
olarak bulunmustur. Stenersen ve ark.(86) Irak ve Somali populasyonlarinda
yaptiklar1 calismada Irak populasyonundaki en diisiik genetik cesitliligi olan lokus
olarak bildirilmistir. Rustamov ve ark.’nin(72) yaptig1 calismada 10-15 aras1 lokuslar
gozlenmis olup, en sik alel 13 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) bu lokus i¢in
10-15 aras1 alel ile en sik gozlenen aleli 11, Cin’de populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik gozlenen aleli 14 olarak gostermislerdir(78). Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 10-15 aras: aleller ile en sik 13 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 9-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9, 11, 12 alelleri ile en sik olarak
11 aleli tespit edilmis olup, genetik gesitliligi en diisiik lokus olarak bildirilmistir.
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi aleller ile en sik olarak 14
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 11 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 10-15 arasi aleller
ile en sik olarak 13 aleli, Cin populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14

aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 8-12 arasi aleller ile en sik
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olarak 11 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-14 arasi
aleller ile en sik gozlenen alelin 11 oldugu, ayrica bu lokus genetik cesitliligi en
diisiik olarak bildirilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da yapilan ¢alismalardan farkl
olarak 16 ve 17 aleli Tiirkiye populasyonuna gore Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel oldugu, ancak yurt disinda yapilan bazi ¢calismalarda(75, 77, 80) gézlenen 8 ve 9
alelinin Elaz1g populasyonu i¢in belirleyici alel olmadigi bulundu.

Bu ¢alismada Y GATA H4 lokusu i¢in 6 farkli alel gézlenmistir. Bu aleller 8,
9, 10, 11, 12 ve 13’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan alel 8 ve genetik ¢esitliligi 0,691 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 10-14 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli oldugu tespit
edilmistir. Bu lokus ile ilgili yurt i¢1 herhangi bir ¢aligma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda gozlenen 14 lokusu Elazig populasyonu icin belirleyici olmayip, 8
ve 9 alellerinin belirleyici alel oldugu bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum
yapilabilmesi i¢in yeni ¢aligmalarin sayismin artirilmasi ve elde edilen verilerle
karsilagtirilmasi gerekmektedir.

Bu ¢alismada DY S437 lokusu i¢in 6 farkli alel gbzlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 14, 15 ve 16°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 14, en az
rastlanilan alel ise 9 ve genetik ¢esitliligi 0,568 olarak bulunmustur. Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 14-17 aras: aleller ile en sik 15 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 14-16 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 7-11 arasi aleller ile en sik 8 aleli, Hou ve ark.(87) Cin
populasyonunda 14-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli tespit edilmistir. Bu
calismada, Pakistan populasyonunda tespit edilen 7 ve 8 alelinin Elazi§ populasyonu
icin belirleyici alel olmadigi, ancak bulunan 9, 10 ve 11 alelinin Isvigre, Irlanda ve
Cin populasyonuna gore belirleyici alel olduklar1 tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S438 lokusu i¢in 7 farkl alel gézlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 12, 13, 14 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 10, en az
rastlanilan alel 17 ve genetik c¢esitliligi 0,729 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
9-12 arasi aleller ile en sik gdzlenen aleli 10, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Ballard ve ark.(75)

Irlanda populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Huang ve
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ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 10,
Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-13 arasi aleller ile en sik
gozlenen aleli 11, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
gbzlenen aleli 10 olarak bildirmislerdir. Bu ¢alismada, i¢ Anadolu populasyonuna
gore 13, 14 ve 17 alelleri, Irlanda, Tayvan ve Pakistan populasyonlarina gore ise 14
ve 17 alelleri Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu calismada DYS448 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 17,
18, 19, 20, 21, 22 ve 23’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 20, en az
rastlanilan alel 23 ve genetik ¢esitliligi 0,714 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 15-23 arasi aleller ile en sik olarak 18 alelini bildirmislerdir.
Bu lokus ile ilgili yurt i¢inde herhangi bir calisma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda goézlenen 15 ve 16 lokusunun Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel olmadiklar1 bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum yapilabilmesi i¢in yeni
calismalarin  sayismim artirilmast ve elde edilen verilerle karsilagtirilmasi
gerekmektedir.

Genetik c¢esitliligi en yiiksek lokuslar DYS385a/b (0,962) ve DYS458
(0,777), en diisiikk lokuslar ise DYS391 (0,473) ve DYS437 (0,568) olarak
bulunmustur.

Arastirma kapsaminda incelenen tiim lokuslar dikkate alinarak yapilan
haplotip analizi sonucu 250 bireyde 250 farkli haplotip elde edilmistir. Boylece elde
edilen ayirma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Sonug olarak 16 Y-STR (DY S456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DYS448) lokusunun
Elazig populasyonu i¢in ayirma gii¢lerinin yiiksek oldugu, babalik tayinleri ve adli

olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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OZET

Calismamizda, Elazig populasyonundaki erkek bireylerin Y kromozomu
iizerinde bulunan 16 lokusa ait kisa ardisik tekrar dizilerinin polimorfizm oranlarinin
saptanmast amaclanmaktadir. Saptanan bu polimorfizm ile Tirkiye populasyonuna
ait Y-STR DNA bankalarmin olusturulmasi ve adli olaylarda Elazig populasyonuna
ait 16 Y-STR lokusunun ayirt etme giicii incelenmistir. Ayrica bazi soy agaci
belirleme ¢aligmalar1 ve toplu go¢ olaylarmin aydinlatilmasinda da katki saglayacagi
diistiniilmektedir.

Bu ¢aligma, Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Adli Tip Anabilim Dali DNA
Laboratuarinda, en az {i¢ nesil Elazig’da yasayan ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi
olmayan 250 erkek bireyden alinan kan ornekleri lizerinde yapildi. Almman kan
orneklerinden Invisorb Spin Blood Mini Kit ile genomik DNA’lar elde edildi. Elde
edilen izolat DNA’larin saflig1 ve miktar1 Nanodrop 2000c spektrofotometre cihazi
ile Olciildiikten sonra AmpF/STR Y-Filer TM PCR Amplification Kiti kullanilarak
istenilen lokuslara ait gen bdlgeleri ¢ogaltildi. PCR iiriinlerinin ABI 310 Sekans
cithazinda elektroforezleri yapildi ve GeneMapper Software Version 3.2 programinda
sonuclar analiz edildi. Flde edilen sonuglar Arlequin 3.0 programinda
degerlendirildikten sonra gézlenen haplotipler ve sikliklar1 belirlendi.

Tiirkiye’de 16 Y-STR lokuslarina (DYS456, DYS3891, DYS390, DYS3891I,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635, DYS392, Y
GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) ait az sayida, Elazig’da ise heniiz hicbir
calisma yapilmamistir. Y-STR sikliklar1 her iilkenin toplumlari i¢in farkl oldugu gibi
ayni lilkedeki etnik gruplar icin bile farkli olabilmektedir. Bu nedenle yurt disindaki
caligmalarla belirlenen Y-STR sikliklarmin Tiirkiye icin de gecerli oldugunu
varsaymak ya da bu sikliklara dayali islemleri uygulamak sakincali ve bilimsel
temelden yoksun olmaktadir. Bu ¢aligmada Elaz1g iline ait belirleyici 6zel bir alel
tespit edilmemis olup, genetik cesitliligi en yiiksek lokus DYS385a/b (0,962), en
diisiik lokus ise DYS391 (0,473) olarak bulunmustur. Ayrica DYS19 lokusunda 15-
16 duplikasyonu tespit edilmistir. Tiim lokuslar dikkate alindiginda 250 bireyde 250
cesit haplotip elde edilmis ve aywrma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Elaz1g
populasyonu i¢in ayirma giiciiniin yiiksek olmas1 sebebiyle 16 Y-STR lokusunun,

babalik tayinleri ve adli olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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Sonug olarak, bu calisma ile 16 Y-STR lokusu haplotipleri ile alel frekanslar1
ve genetik cesitlilikleri elde edilerek, bu veriler ile dnceki populasyon ¢alismalarinin
karsilastirilmasmna ve filogenetik iliskilerin aydinlatilmasma katki saglanacagi

diistiniilmektedir.

Anahtar kelimeler: Y kromozomu, kisa ardisik tekrar dizileri, haplotip, Elaz1g



ABSTRACT

EXAMINING THE DISTRIBUTION OF ALLELE FREQUENCIES OF 16 Y
SHORT TANDEM REPEAT (STR) LOCI IN THE ELAZIG POPULATION

The purpose of our study is to research the polymorphism rates in the short
sequential iterative sequences of the 16 loci on the Y- chromosome of masculine
individuals, who are members of the population in Elazig. It has been aimed with the
detected polymorphism to constitute Y-STR DNA banks which belong to the Turkish
population, and to examine the sensibility of 16 Y-STR loci which belong to the
population of Elazig in forensic cases. It’s also considered that it will also have a
share in enlightening some familytree determinations and mass migrations.

This study was carried out at the DNA Laboratory of the Department of
Forensic Medicines at the Firat University Faculty of Medicines, on blood species of
local 250 masculine individuals in Elazig who weren’t relatives of eachother.
GenoMik DNA isolations were derived from blood species. The AmpF/STR Y-Filer
TM PCR Amplification Kit of the isolated DNA were used for ingreasing the gens
areas of the desired loci. The electrophoresis of PCR items was carried out with the
ABI 310 Sequence Device, and the results were analyzed with GeneMapper
Software Version 3.2. The haplotypes and densities which emerged after the results
were evaluated with Arlequin 3.0, and were determined respectively.

There are few studies related with Y-STR loci in Turkey (DYS456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448), and none
in Elazig. Y-STR are unique for each community and are also unique for every
ethnic society in the same country. Thus, considering that Y-STR densities which
were determined abroad, were also valid for Turkey or applying processes based on
these densities is wrong and displays a deprivation of any scientific basis. In our
study, no special allele was found in Elazig, and the highest genetic variety locus was
DYS385a/b (0,962), the lowest was DYS391 (0,473). 15-16 dublication was detected
in locus DYS19. 250 varieties of haplotypes were derived from 250 individuals and a

sensibility of 1.0000 resulted when all the loci were taken into attention. It’s
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determined that the 16 Y-STR loci is reliable for paternity tests, and forensic cases
because the sensibility for the population of Elazig is high.

As a result, the haplotypes, allele and haplotype frequences of locus 16 Y-
STR were derived, and it’s supposed that contribution will be caused to the
comparison of these data and the previous population studies, and enlightenment to

the phylogenetic relations.

Keywords: Y chromosome, short tandem repeat, haplotype, Elazig
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1. GIRIS

Yasam, hiicrelerin bir canli organizmay1 meydana getirmek ve siirdiirmek i¢in
gerekli olan genetik bilgileri depolama, geri alma ve ¢evirme yetenegine baghdir. Bu
kalitsal bilgi hiicre boliinmesiyle bir hiicreden onun yavru hiicresine ve bir organizma
neslinden bir sonrakine, organizmanin tireme hiicreleriyle gecer. Bu bilgiler her canli
hiicrede biitlin olarak bir tiiriin ve onun bireylerinin 6zelliklerini belirleyen bilgi
iceren elemanlar olan genler seklinde depolanir(1-3). Giliniimiizde insan
deoksiriboniikleik asit (DNA)’leri arasinda farkliliklar olusmasi, baslangigtan bu
yana mutasyonlarin birikmesinin sonucudur. Bu farkliliklar, o insanlarin genetik
gecmisinin tarihine ve akrabaliklarina 1s1k tutacak diizeydedir. Molekiiler teknikler
bu kayitlar1 degerlendirmeye olanak saglamakta ve yol gostermektedir. Bu da
insanlarin genetik farkliliklarinin, evriminin 6grenilmesine yonelik ilgide ve bu
amagla yapilan caligmalarda hizli artisa neden olmustur (2).

Y kromozomu, yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugunda olan en kiigiik ikinci
insan kromozomudur. Insan genomunun sadece %2’ sini olusturmaktadir(2, 4).
Mayoz béliinme sirasinda psddootozomal bolgeleri (kisa kolun distal ucunda PARI,
uzun kolun tepe kisminda PAR2) disinda rekombinasyona ugramamasi nedeniyle,
babadan ogula degismeden aktarilmaktadir. Ayrica diger kromozomlara nazaran
daha diisiik oranda mutasyon hizina sahip olmasi1 nedeniyle filogenetik ve adli tip
calismalarinda Y kromozomu, otozomal ve mitokondrial DNA’ya nazaran daha
avantajhidir(2, 5, 6).

Deoksiriboniikleik asit polimorfizmleri, DNA molekiiliiniin yapisinda yer
alan ve bireyler arasinda farklilik gosteren niikleotid degisimleridir. Bu degisimler
ekson veya intron bolgelerinde olabilmektedir. DNA polimorfizmi, delesyon,
insersiyon, nokta mutasyonlar vb. mutasyonlar sebebiyle olugsmaktadir. Ancak DNA
dizisindeki bu farklara intron bolgelerde ekson bolgelere gore daha siklikla
rastlanilmaktadir(4, 7, 8).

Short tandem repeat (STR)’ler yiiksek polimorfizme sahip oldugundan
populasyon genetigi c¢alismalarinda adli bilimlerde tercih edilen markerlar
olmuslardir. Insan kimlik testi ile adli vakalarda kanit ile siiphelinin eslesmesi, nesep
tayinleri, tarihsel arastirmalar, kayip kisilerin arastirilmasi, biiyiik felaketlerde
cesetlere ait parcalarin birlestirilmesi, su¢lularin DNA bankalarmin olusturulmasinda
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ozellikle kullanilirken(9), Y kromozomu STR incelemeleri, erkek profili ve erkege
ait Ozellikleri belirlemek icin degerli olup kadin karaktere ait profili belirlemek
acisindan kullaninmi s6z konusu degildir. Ayrica babadan ogula biitiin olarak
aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyonlar disinda ayni olmaktadir.
Y kromozomu STR incelemeleri popiilasyon genetigi, goglerin belirlenmesi, erkek
tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amagli da kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
olaylarinda olay yerinde bulunan kadm-erkek karisim kaynakli biyolojik
materyallerden erkek bireyin identifikasyonunda 6nemlidir(2, 10). Cinsel suglarin
tamamina yakimi erkekler tarafindan islenmektedir. Bu da sadece paternal (babadan
ogula) kalitim gosteren Y kromozomunu adli genetik yonden daha ilgi ¢ekici ve
onemli hale getirmistir(10).

Adli olgularin genetik kimliklendirilmesinde, insanlarin “’parmak izi yerine
gecen’” DNA farkliliklarindan yararlanilmaktadir(8, 11, 12). Molekiiler tekniklerin
ve teknolojinin hizli ilerleyisi ile olay ortaminda birakilan tek bir hiicreden yola
cikilarak suclunun tespit edilmesi miimkiin hale gelmistir. DNA tiplendirmesi, 1985
yilinda PCR’mn gelismesi ile birlikte baglamig, 1990 yilinda ilk STR gelistirilmis,
1992 yilinda ilk a¢iklanan STR’nin kapiller elektroforezi yapilmistir. 1996 yilinda ilk
ticari STR multiplex kiti olusturulmus, 1998 yilinda US National Database (NDIS)
ile CODIS lokuslar1 tanimlanmig ve 2000 yilinda ticari STR kitlerinin rutin kullanimi
oldukca artmistir(9).

Bu calismada, en az ii¢ jenerasyon Elazig’da yasayan ve birbirleriyle erkek
atasal akrabaligi olmayan 250 erkek bireyin 16 Y-STR lokusuna ait genotipler
bulunarak, bu lokuslarm alel frekanslar1 ve genetik ¢esitliligi hesaplanmistir. Boylece
yerel populasyonlarla yapilmig veya yapilacak ¢alismalarla karsilastirilmasi, ayrica
tim populasyonlarin DNA verisi olusturuldugu zaman, populasyonlarin orjini ve

yapis1 hakkinda katki saglayacagi sdylenebilir.
1.1. DNA Molekiiliiniin Yapisi

Deoksiriboniikleik asit {i¢ {initeden olusan polimerik bir niikleik asit
makromolekiiliidiir. Bunlar, bes karbonlu seker (deoksiriboz), azot tastyan bir baz ve
bir fosfat grubudur. Bazlar, piirin (adenin ve guanin) ve pirimidin (timin ve sitozin)
bazlar1 olmak {izere iki gruba ayrilir. Bir baz, fosfat ve seker grubundan olusan
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niikleotidler, komsu deoksiriboz birimleri ile 5’-3” fosfodiester baglar1 ile uzun
poliniikleotid zincirleri seklinde polimerize olurlar (Sekil 1). Bu zincirlerden her biri
bir DNA zinciri veya bir DNA ipligi olarak bilinir(4, 5, 13).

Insan genomu, yaklasik 50 milyon (en kiigiik kromozom olan 21. kromozom)
ile 250 milyon (en biiyiik kromozom olan 1. kromozom) arasinda degisen sayida baz
cifti iceren poliniikleotid zincirleri bulundurmaktadir(4, 13).

1953°de James Watson ve Francis Crick, DNA’nin bilinen ¢ift sarmal (double
helix) modelini kurdular. Bu helikal yap1, bazlar arasindaki hidrojen bagiyla bir arada
tutulan ve ters yonde ilerleyen iki poliniikleotid zincirden olusmus, saga doniislii
spiral bir merdivene benzemektedir (Sekil 1). Iki iplik birbiri ekseni etrafinda
antiparalel olarak sarilmasi ile meydana gelen ¢ift sarmal yapidadir(4, 14). Bir
zincirdeki adenin (A), digerindeki timin (T) ile guanin (G) ise digerindeki sitozin (C)
ile eslesir. Sonug olarak, bir zincirdeki niikleotid baz dizisine ait bilgi, diger zincirin
baz dizisini otomatik olarak belirlemektedir. Iki poliniikleotid zincir, farkli iplikler
iizerindeki bazlarin arasindaki hidrojen baglariyla bir arada tutuldugundan biitiin
bazlar c¢ift sarmalmn i¢ tarafinda, seker-fosfat omurgasi ise dis taraftadir(4, 5, 15).
DNA’nin, hiicre ¢ekirdeginde paketlenmesinin ilk basamagi niikleozom olusumudur.
DNA molekiiliiniin lizin ve arjininden zengin bazik histon proteinleri ile baglanmasi
ile kromatin yapisi olusur(4, 14).

Okaryotlarda ¢ekirdekteki DNA, farkli kromozomlar arasinda boliinmiistiir.
insan genomu (yaklasik 3,2x10° niikleotid) 24 farkli kromozoma dagitilmistir(4). Her
kromozom ¢ok wuzun bir dogrusal DNA molekiilinden meydana gelmistir.
Kromozomlar, DNA paketlenmesiyle ilgili proteinlere ek olarak, gen ifadesi, ayni

DNA yapimi1 ve onarimi i¢in gerekli olan bir¢ok baska proteini de igerir(4, 14, 15).

Deoksiriboniikleik asit molekiiliiniin baz dizisinin tiimii protein liretiminden
sorumlu degildir. Protein kodlayan kisim tiim genomun %3’i kadardir. Geri kalan
kistm ise protein kodlamasi gerceklestirmez. Kodlama yapmayan bdlgelerin
fonksiyonlarinin ne oldugu heniiz tam olarak bilinmemektedir. Asir1 degiskenlik
gosteren bu bolgelerin polimorfizmlerinin sebebi delesyon, insersiyon, nokta

mutasyonlar1 ve ardisik tekrar eden dizinlerdir(13, 16).

Deoksiriboniikleik asit, RNA ve protein arasindaki iligki birbiri i¢ine
gecmistir. DNA RNA’nin, RNA ise polipeptidin sentezini ve dizisini belirler. DNA
3



ve RNA’nin sentez ve metabolizmasinda 0zgiil proteinler yer almaktadir. Bu bilgi
akis1 molekiiler biyolojinin santral dogmasi olarak adlandirilir. Genetik bilgi, DNA’
da kod (genetik kod) araciligi ile saklanir. Bu kodlar polipeptidlerin aminoasit

dizilerini belirleyen ve birbirlerine komsu olan baz dizileridir(14).
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Sekil 1 (17). Hiicrede DNA’nin yapist.
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1.2. Genetik Polimorfizm

Polimorfizm bir populasyonda veya populasyonlar arasinda, bir genin alelleri
ya da bir kromozomun homologlariyla birlesen ¢esitli fenotipik formlarin varlig1 yani
bir lokusta bir alelden fazlasmin bulunmasi durumudur. Ayrica bir toplumun genetik
yapisindaki varyasyonlarin (farkliliklarn) varligi ve birden fazlasmin birlikteligi
“’genetik polimorfizim’’ olarak adlandirilir(8, 11).

Genomdaki degisiklikler yapisal gen bolgesinde olabilecegi gibi yapisal
olmayan boélgelerde de yer alabilmektedir. Yapisal gen boélgesinde olabilecek
degisiklikler gen iirlinliniin islevsel bozukluguna neden olursa, bu degisiklikleri
tastyan bireylerin toplumsal ayiklanmasi ile sonucglanabilmektedir. Dolayisiyla
yapisal gen bdlgelerinde gozlenen polimorfizm genellikle populasyonda bir siireg
icinde meydana gelen degisiklikleri tam olarak yansitmayacagindan filogenetik
calismalarda yeterince informatif (bilgilendirici) degildir. Buna karsilik yapisal
olmayan bolgelerdeki polimorfik degisiklikler c¢ogunlukla ayiklanmaya neden
olmayacagimdan (notral etkili) populasyon i¢cinde korunarak varliklarini
sirdiirebilmektedirler. Bu nedenle yapisal olmayan bdolgelerdeki polimorfizm
populasyonlardaki bireylere yansiyacagindan izlem ve degerlendirilmesi daha kolay
ve bilgilendirici olacaktir (18, 19).

Bir lokusun polimorfik olarak adlandirilmasi i¢in toplum icinde o lokusla
ilgili iki veya daha fazla allelin bulunmasi gerekmektedir(10). Insan genomundaki
polimorfik alanlar Sekil 2°de gosterilmistir.

A. Protein kodlayan bdlgedeki polimorfizim

B. Protein kodlamayan bdlgelerdeki polimorfizim
1. Cesitli sayida tekrar eden diziler (VNTR)
1.1. Makrosatellitler
1.2. Minisatellitler
1.3. Mikrosatellitler

2. Tek niikleotid polimorfizmi (SNP)



Protein kodlayan bdlgelerdeki polimorfizmler arasinda; kan gruplari, al-
antitripsin,  haptoglobin, transferin, seruloplazmin, apolipoproteinler ve
immunoglobulinler bulunmaktadir. Bu tir polimorfizmlerin ¢dziimlenmesinin
genetik, antropolojik ve klinik olarak 6nem tasidigi gosterilmistir(20, 21). Polimorfik
baz pozisyonlarinin orani, genomdaki rastgele olarak segilen DNA pargaciklar igin
asag1 yukar1 1/1000 baz ciftidir. Protein kodlayan bolgeler ise cok kati segici baski
altinda olmalar1 nedeniyle, genomda protein kodlayan boélgeler icin gdosterilen
heterozigot niikleotidlerin oranindan 2,5 kat daha fazladir (yaklasik olarak
1/2500)(15).

[HEAN GEHOMU
|

I 1
MITOKONDRIAL DHA GEKIRDEE GENOMU
(16.5 kb) (3 Million kb)
|
TOTAL GENOMUN VAKLASEH TOTAL GEHOMUN YAELAZIE
%5 T K ODLAYAH DIFTLER #%90-957T KODLAMAVAN DIZILER.
|
[ 1
TEEFARLATAN DA
TEERARLAMAY AN (5 4 ¥ GENOMITHITN
DIZILEE (%%70-73 R I
I
| |
KOM3U DIZILER
LIDER DIZILER PEEUD O GENLER
FRAGMAN DIZILER.
INTRONLAR
COGALTICILAE
SERPISTIRILMIS TEEKRARLIDHA ARDISIE TEKRARLI DA (% 10)
(% 10-157

ARDIZIE TEERARLI GEMLER SATELLIT(VAKL &S 5)
(EODLAY AH DIZILER) TEERARLAYAN OHITE= BIREAG
1000 EAZ GIFTIMDE BIR
MEROS ATELLIT ML SATELLIT

. LO5 AT 1500 LOKUS
MAKRO SATELLIT (BASITDIZLS TR) TEKCRARL AY AN DWITE-
(TAERARLAT AN (THITE= 25 BAT (IFTI, 10 B AT CIFTI
BIREAG 1000 B AT CIFTI) S0000L0EUS

Sekil 2 (8). Insan genomundaki polimorfik alanlar
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Belirli restriksiyon endoniikleaz kesilme bdlgelerindeki degisimlerden olusan
RFLP’ler tek niikleotit polimorfizmi (SNP, single nucleotide polymorphism) olarak
bilinir ve genel polimorfizim simiflandirilmasimin kiigiik bir alt grubunu olusturur(4,
12).

Cesitli kisa ardisik tekrarlardan meydana gelen baz dizileri VNTR
polimorfizimleri olarak adlandirilir. Meydana gelen bu tekrar dizilerine satellit DNA
denilmektedir Bu satellit DNA dizileri, genomdaki yerlesimlerine, tekrar dizilerinin
toplam uzunluguna ve tekrar birimlerinin uzunluguna gore farkhiliklar
gostermektedir(22). Satellitler, tekrar dizilerinin uzunluguna bagli olarak uzun
tekrarlar (makrosatellitler), kisa tekrarlar (minisatellitler) ve c¢ok kisa tekrarlar
(mikrosatelliler) olmak tizere 3’ e ayrilirlar.

Degisken sayidaki tekrarlayan 6-100 baz ¢ifti uzunlugundaki tekrar dizilerine
minisatellit DNA dizileri denilmektedir. Polimorfik 6zelliklerinden dolayr DNA
analizlerinde tan1 amacgh (babalik testi, adli tip, kalitsal hastaliklarda mutant allellerin

tespiti) olarak kullanilabilmektedir(10, 11).
1.3. Mikrosatellitler

Yapisal olmayan DNA boélgelerinde 2-7 baz c¢ifti tekrar dizilerinden olusan
kisa ardisik tekrarli DNA dizileri mikrosatellit olarak adlandirilir(23, 24). Tekrar
biriminin daha kisa olmas1 nedeniyle daha fazla polimorfizm icermeleri bakimindan
Ozel bir 6nem tasimaktadir. Zira tekrar birimi daha kisa olan bélgelerde, satellit
lokuslar1 i¢in temelde etken mutasyon mekanizmasi olan replikasyon kaymasi

(replication slippage) diger lokuslara gore daha fazla meydana gelmektedir(19, 25).

Mikrosatellitlerin genom i¢inde, kodlayici ve diizenleyici fonksiyonlari
oldugu diistiniilmektedir. Yapisal olmayan polimorfik bolgelere ait alellerin
mutasyonlar1 biriktirebilme 6zellikleri evrimle hizinin hesaplanmas1 ve gen gociiniin
izlemi i¢in daha tutarli bilgi olusturacagindan STR gibi bdlgeler filogenetik
calismalarda ve insan yayilim modellerinin olusturulmasinda bilgi kaynagi olarak

tercih edilir (26).

Bu tekrar dizilerinin yiiksek cesitliligi, populasyon genetigi, paternite ve
akrabalik tayininde genetik isaretleyici olmalarini saglamaktadir(10, 18, 25-29).

Genetik haritalamada marker (belirteg) olarak da kullanilan bu bdlgelerin
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arastirilmasi, farkli bolgelerde yasayan insanlar arasindaki farkliliklarin ve

olusturduklar1 haplotiplerin belirlenmesine yonelik yapilmistir(30-33).
1.4. Y kromozomu ve mikrosatellit polimorfizmi

Insan diploid bir canhdir. Y kromozomunun non-homolog (eslik
gostermeyen) bolgesi ve mitokondri DNA’s1 tek kopya halinde bulunmaktadir(34). X
kromozomu ve otozomal kromozomlar nesilden nesile aktarilirken rekombinasyona
ugrayabilirken, Y kromozomu sadece babasal ataya, mitokondri DNA’s1 ise
genellikle sadece anasal ataya sahiptir. Bu iki tip kromozom genellikle mayoz
sirasinda rekombinasyona ugramaz ve bilgi oldugu gibi aktarilir(2, 5, 11). Bu sebeple
alel ciftleri halinde bulunan lokuslara gore tek kopya halinde bulunan lokuslarin
incelenmesi belirtilen amaca daha uygun olacaktir.

Okaryotlarda niikleus DNA’sindan bagimsiz kalitim gdsteren organel
DNA’larinm varligi 1900°1li yillarin baslarinda gosterilmistir. Mitokondri DNA’s1
cift zincirli halkasal bir molekiildiir. Yaklasik 16,5 kb biiyiikliigiinde halkasal
DNA’ya sahiptir. Mitokondri DNA’s1 kendi islevleri i¢in gerekli biitiin RNA tiirlerini
ve bazi proteinleri sifreleyen genetik bilgiyi tasimaktadir. Mitokondrial DNA
dizisinin biiylik bir kismi yapisal genleri icerir. Aralarda az miktarda kodlanmayan
DNA dizileri de bulunmaktadir. Genomu, niikleer genoma nazaran ¢ok daha kiigiik
ve deneysel calisma yapilabilmesi daha kolaydir (4, 10).

Y kromozomu 21. kromozomdan sonraki en kiiclik insan kromozomu olup,
yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugundadir. insan genomunun sadece %2’ sini
olusturmaktadir(35). Kromozomun kisa ve uzun kollarmin distal uglarinda iki
psodootozomal heterokromatik alan (PAR1 ve PAR2) bulundurmaktadir. Bu alanlar,
iki sex kromozomunun (X-Y) mayoz esnasinda dogru ¢iftlesmesinden sorumlu olup,
X kromozomu dizilimi ile homoloji gostermektedir(35)(Sekil 2) (33).

Y kromozomunun %60’dan fazlasi kromozomun q kolunda bulunan tekrar
motiflerinden olusur(36).

Y kromozomu konsorsiyumu (YCC)’nun elde ettigi veriler, Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Referance Database) i¢inde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun 6nerdigi ve en iyi sonug¢ alinan DYS19, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS385a,b, DYS438 ve
DYS439 lokuslar1 genisletilmis (expanded) haplotip lokuslari, DYS19, DYS389I,
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DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392 ve DYS393 lokuslar1 ise minimal haplotip
lokuslar1 olarak adlandirilmistir.

Y kromozomu ile ilgili 6zellikle 90’larin ikinci yarisindan sonra bir¢ok caligma
yapilmistir. Degisik tilke, halk, topluluk veya cografik bolgelerle ilgili ¢cok sayida
calisma literatlirde(29-32, 37-39) yaymlanmistir. Yapilan caligmalarla alelik
polimorfizmler, buna bagli olarak haplotipik polimorfik dagilimlar ve bu lokuslarin
mutasyon sikliklar1 belirlenmeye calisilmis, toplumlararasi baglant1 ve akrabalik

dereceleri, insan evrimi ve go¢ yollar1 arastirilmistir(40, 41).

- Xp22.32

- Xp22.2

_: p =

. Xpll.3

- Xpl1.22

Xql2

S=-Yp11.31

‘ Yq11.2:
= Yql1.223

Yql2

Sekil 3 (42). X ve Y kromozomlarinin genel karsilastiriimasi

Ozetleyecek olursak; Y kromozomu polimorfizminin incelenmesi 6zellikle
asagidaki dort konu bakimindan 6nem kazanmaktadir:
1. Insan evrimi ve insan evriminin genel ¢1kis noktasi
2. Adlitp
3. Babalik tayinleri

4. Gog yollari



Calismamizda kullanilan 16 Y-STR lokuslar;; DYS456, DYS389I/11,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) yiiksek derecede
polimorfizm gosteren genisletilmis haplotip lokuslari igermesi, sadece Elazig yerli
erkek bireylerinin haplotip profilini gostermesi agisindan daha spesifik ve birey
sayisi agisindan diger caligmalarla karsilastirildiginda oldukga yeterli olmasi

nedeniyle 6nemlidir.

DYs4s58 DYS450 DY35459a
DYS463 DYS449 DY S464b DYS464c
DYS455 DYsS454 DY S464a DYs4dsedd

DYS448
DYS463|nvysas DYS447 DYS452

T T[T T T I T 1T 11
Mb | 5 |1p |k15|

DY3458b

Dvsses  DYS19 pysast\ DYS390 [ Dys3ez
— - DYS389 lill 2
Minimal haplotype loci DYS385a DYS385b 7

=X T D

heterochromatin

Sekil 4 (43). Bilinen baz1 Y-STR lokuslarinin Y kromozomu tizerindeki yerlesimleri

Diinyadaki Y kromozomu ile ilgili ¢caligmalarin bir merkezde toplanmasi ve
uygun smiflandirma yapilabilmesi amaciyla 1995 yilinda Y Kromozomu
Konsorsiyum’’u YCC kurulmustur(2). YCC’nin elde ettigi veriler Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Reference Database) iginde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun oOnerdigi ve en iyi sonu¢ alman 9 lokusun
olusturdugu haplotip (DYS19, DYS385a/b, DYS389I/II, DYS390, DYS391,
DYS392 ve DYS393) “minimal haplotip” olarak tanimlanmistir. “’Genigletilmis
(expanded) haplotip’’ ise minimal haplotip lokuslarna ilaveten YCAIla/b duplike
lokuslarinin eklenmesi ile olusan 11 lokusun olusturdugu haplotiptir(44). Biz
calismamizda minimal haplotip lokuslara ilave olarak SWGDAM (Scientific
Working Group on DNA Analysis Methods)’ 1 tavsiye ettigi DYS438 ve DYS439
lokuslar1 ile yiiksek polimorfizm gosteren DY S437, DY S448, DYS456, DYS458, Y
GATA H4 ve DYS635 (Y GATA (C4) lokuslarini inceledik.
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Mikrosatellitlerin allelik durumu polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) tarafindan
ortaya konmaktadir. DNA laboratuarlarnda PCR’mn énemi c¢ok biiyiiktiir. Ik defa
1985 yilinda tarafindan yalnizca birkag saatte DNA’nin spesifik zincirlerinin
milyonlarca kopyasinin yapilabilmesinin bulunmasi ile molekiiler biyoloji tamamen
degistirmistir (41).

Polimeraz zincir reaksiyonunun temel bilesenleri, kalip olarak kullanilan DNA
molekiilii, DNA polimeraz enzimi, primerler, dANTP karigimi, tampon ve MgCl, diir.
Polimeraz zincir reaksiyonu ¢ift iplikli bir DNA molekiiliinde hedef dizilere iki
oligoniikleotid primerin baglanmasi ve uzamasi esasma dayanir. Amplimer olarak da
adlandirilan oligoniikleotid primerler, kalip DNA molekiilii yaklagik 94° gibi yiiksek
sicaklik derecelerinde denatiire edildikten sonra, tek iplikli DNA molekiilleri
iizerinde kendilerine tamamlayici olan bdlgelerle melezlenirler. Primerlerin spesifik
olarak hedef dizilere baglanmasi diisiik sicaklik derecelerinde gerceklesir. DNA
polimeraz enzimi, uygun tampon ve dort cesit deoksiriboniikleotid trifosfat (ANTP)
varliinda primerin 3’ hidroksil ucundan uzamasm saglar. Boylece kalip DNA
ipligine tamamlayici olan yeni DNA molekiilii sentezlenmis olur. Bir PCR dongiisii
denatiirasyon, primerin eslenmesi ve uzama olarak adlandirilan {i¢ agsamadan olusur.
Ardarda tekrarlanan denatiirasyon, primerlerin baglanmasi ve primerlerin uzamasi
evreleriyle DNA pargalari iissel olarak artar(45) (Sekil 5).

Polimeraz zincir reaksiyonunda her dongiiniin sonunda yeni sentezlenen DNA
zincirleri, bir sonraki dongii i¢in hedef (ata) zincir olabilir. Sekil 6° da gorildiigi gibi
bu reaksiyonun ana iiriinii, sonu oligoniikleotid primerlerin 5’ ucu olan ve uzunlugu
primerler arast uzaklikla tanimlanan bir dsDNA parcasidir. Basarili bir
amplifikasyonun ilk dongiisiiniin iirtinleri, iki primerin baglanma bolgeleri arasindaki
uzakliktan daha fazla uzunluga sahip, farkli boyutlarda DNA molekiillerdir. ikinci
dongiide, istenen uzunluktaki DNA zincirleri olusur. Bu {iriiniin miktar1 diger
amplifikasyon dongiilerinde lineer olarak cogalir ve reaksiyonun temel c¢iktisini
olusturur. Amplifikasyon, baslangictaki ana zincirin reaksiyon sonundaki kopya
sayist bi¢iminde (2"-2n)x formiiliiyle agiklanir. Burada n dongii sayisi, 2n ilk ve
ikinci dongiiden sonra elde edilen uzunlugu bilinmeyen iiriinler, x ana zincirin kopya

sayisidir(46) (Sekil 6).
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Sekil 5 (47). PCR ¢ogaltiminin basamaklar1
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—e-eoo-e 35.DONGT

36
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{Andy Vierstraste 159%)

Sekil 6 (47). DNA’nin tissel olarak ¢cogaltilmasi
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1.5. Y Kromozomunun Adli Olaylarda Kullanimi

Adli, antropolojik, evrimsel ve nesep tayini ¢calismalarinda Y-STR lokuslarina
ilgi giderek artmaktadir. Y kromozomu polimorfizmi ¢alisildiginda, polimorfizmin
populasyon bilgileri hakkinda c¢ok Onemli ayrmtili veri tabanlarmma sahip
olunmaktadir.

Y kromozomu STR incelemeleri, popiilasyon genetigi, goclerin belirlenmesi,
erkek tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amaclh kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
suclarinda, hem saldirgan erkege hem de magdureye ait deliller karigik haldedir.
Erkek kadin oraninin kadmn lehinde oldugu karisik Orneklerde otozomal DNA
calisildiginda fazla miktarda olan ve baskin durumda bulunan kadma ait DNA,
ortamdaki gerekli maddeler i¢in yarigmakta ve erkege ait DNA’nin amplifikasyon
sanst olduk¢a diismektedir(24). Bir ¢alismada 500 pg erkek DNA’sinin kadin
DNA’st ile 1/4000 oraninda karistirildigi ¢aligmada tam bir Y-STR profili
okunabilmistir. Ancak erkek/kadin oranmin 1/5000 ve iizerinde oldugu karisimlarda
Y-STR amplifikasyonunun inhibe oldugu bildirilmektedir(1, 2). Bu gibi durumlarda
failin saptanmasi ve olayin aydmlatilmasi i¢cin bu karisimdan saldirgan erkege ait
materyalin ayrilabilmesi ve erkek profilin belirlenebilmesi son derece onemlidir. Y
kromozomu testleri; saldirgan erkek ile magdure kadinin biyolojik Orneklerinin
karigim halinde oldugu bu tiirde biyolojik delillerde; stiphelilerle karsilastirilabilecek
nitelikte, yeterli ve giivenilir bilgi vermektedir. Ancak Y-STR’nin ayrim giicii
otozomal STR’lerden belirgin olarak diisiiktiir(48) ve atasal soylar ayn1 Y-STR
haplotiplerine sahip olmasi nedeniyle (mutasyon olmadig: taktirde) babalar, ogullar,
erkek kardesler, amcalar ve atasal kuzenler birbirinden ayirt edilemezler ve otozomal
STR’ ler ile desteklenmesi gerekmektedir. Y kromozomu babadan ogula komple
(biitiin olarak) aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyon ve genetik
anomaliler disinda, ayni olmaktadir (48, 49). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan

Y-STR louslar1 ve uzunluklar1 Sekil 7°de gosterilmektedir.
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AmpF/STR® Yfiler™
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100 bp 200 bp 300 bp 400bp

DYS5393 DYS391 DYS439 DYS635 DYS392

GS500-internal lane standard

Sekil 7 (50). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan AmpF/STR YFiler lokuslari

1.6. Y kromozomu Lokus Mutasyonlar

Genetik profilin degerlendirilebilmesi i¢in c¢alisilan her lokusun mutasyon
oranlarinin bilinmesini gerektirir. Otozomal STR’ lerin tersine Y-STR mutasyon
oranlarma ait bilgiler son zamanlara kadar sinirliydi. Heyer ve ark. (51), Binchi ve
ark. (37), Kayser ve ark’ nin (52, 53) yaptig1 calismalar bu eksikligi nispeten
gidermistir. Bu c¢alismalarda bazi lokuslarda (DY S392, DYS393) hic mutasyona
rastlanmazken, DYS390 lokusunda bu oran 8,58x10~ olarak saptanmustir. Tiim
lokuslar dikkate almndiginda ise ortalama mutasyon oram1 2,8x10° olarak
bulunmustur. Bu sonu¢ her bin baba/ogul ¢iftinden yaklasik ii¢iinde mutasyon
bulunacagi anlamina gelmektedir. Literatiirde bazi lokuslar i¢in duplikasyon
bildirilmistir (DYS19 ve DYS385). DYS19 lokusunda duplikasyon orani %0,12
olarak saptanmistir(38, 52, 54, 55).

Babalik testlerinde 6-15 STR lokusu i¢in bir veya iki lokusta mutasyona
uygun dislama saptandiginda bu durum babaligin dislanmasindan ziyade mutasyona
atfedilir. Oysa ikiden fazla dislama baba adaymin biyolojik baba olmadig: yoniinde
yorumlanir. Babaligin dislanmasi1 ancak yeterli sayida, ornegin 9 Y-STR lokusu

calisildiginda en az 3 diglamanin saptanmasi ile miimkiin olur(53).
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2. GEREC VE YONTEM

2.1. incelenen Mikrosatellit Lokuslari

Bu c¢alismada, en az ii¢ nesil Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal
akrabaligr bulunmayan 250 erkek bireyde, Y kromozomu spesifik 16 lokusun
incelenmesi amag¢lanmistir. Bu lokuslar DYS456, DYS3891, DYS390, DY S389IlI,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA
C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448’dir.Incelenen
lokuslardan DYS392 lokusu triniikleotid tekrar, DYS19, DYS385a/b, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS393, DYS456, DYS458, DYS439, DYS635, Y
GATA H4, DYS437 lokuslar1 tetraniikleotit tekrar, DYS438 lokusu pentantikleotit
tekrar ve DY 'S448 lokusu hekzaniikleotit tekrar igermektedir.

Bu calismada 16 Y-STR lokusu incelemek icin (46) Y-filer (Applied
Biosystems, Foster City, CA) kitini kullandik.

2.1.1. DYS456 lokusu

Bu lokus (AGAT), dortli tekrar ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 12 ile 18
arasinda, uzunluk ise 100 ile 124 B¢ arasinda degigsmektedir. AGAT tekrar sayisi ile
allel sayis1 paralel olarak degigsmektedir. En sik goriilen alel 15 (alel siklig1 0,42069),
uzunluk 112 B¢, mutasyon hizi % 0,53, genetik cesitliligi ise 0,70864 olarak
bildirilmistir(56). Tablo 1°de lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

verilmektedir.

Tablo 1. DYS456 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS456 Alelleri 12 13 14 15 16 17 18
Uzunluk (Bg) 100 104 108 112 116 120 124
Bg: Baz cifti

Asagida, 15 tekrarli 112 B¢ uzunlugundaki (AGAT);s DYS456 aleline ait

zincir dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/
AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/ATTCCATT
AGTTCTGTCCCTCTAGAGAACCCTAATACATCAGTTTAAGAA
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2.1.2. DYS 389 I/II lokusu

Bu lokus (DYS389I); (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 9 ile 16 arasinda, uzunluk ise 143 ile 171 Bg
arasinda degismektedir. Birinci ve iigiincii parca TCTG, ikinci ve dordiincii parga
TCTA tekrarlarmdan olusmaktadir. Ikinci ve iigiincii tekrar pargasi arasinda, 5° ucu
primer dizisinin benzeri dizi bulunmaktadir. DYS389 lokusu, STR bdlgesinin PCR
ile ¢ogaltilmas1 sonucu biri biiyiik (dort tekrar parcasini da igerir), digeri kiigiik
(iglincii ve dordiincii tekrar parcasini igerir) iki {iriin elde edilir. DYS389 I
lokusunda en sik gdzlenen alel 13, en az rastlanan alel 16, mutasyon orani ise %
0.24 olarak bildirilmistir(57). Tablo 2°‘de lokusun tiim alellerinin genel

siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 2. DYS389 I lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 I Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (B¢) 143 147 151 155 159 163 167 171
Bg: Baz cifti

Asagida ornek olarak 12 tekrarli 154 B¢ uzunlugundaki DY S389 I alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun primerinden sonra 3 TCTG ardindan 9 TCTA tekrar1

mevcuttur.

TA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATC
AATCTATCTATTTATCTAGCAGTCCATCATCT

Bu lokus (DYS3891I); (TCTG), (TCTA), (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar
ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 24 ile 34 arasinda, uzunluk ise 255 ile 295 Bg
arasinda degismektedir. Yapilan son caligmalarda en sik gozlenen alel frekansi 26,
mutasyon oranmi ise % 0,35 olarak bildirilmistir(57). Tablo 3‘de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 3. DYS389 II lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 II Alelleri 24 25 20 27 28 29 30 31 32 33 34

Uzunluk (B¢) 255 259 263 267 271 275 279 283 287 291 295

Bg: Baz ¢ifti
16



Asagida ornek olarak 29 tekrarli 273 B¢ uzunlugundaki DY S389 II alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun tekrar birimleri 5 TCTG, 12 TCTA, 3 TCTG ve son
olarak 9 TCTA’dan meydana gelmistir.

5...CCAACTCTCATCTGTATTATCTATGTGTGTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTA/TCTA/TATTATACCTACTTCTGTATCCAACTCTCATCTGTAT
TATCTATGTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCT
A/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATCAATCTATCTATTTATCTAGCAG
TCCATCATCTATCTATGACATTCTTCTACTACTCAGGCATAAC...3

2.1.3. DYS390 lokusu

Bu lokus (DYS390), (TCTG), (TCTA)m (TCTG), (TCTA)q dortli tekrarlari
ile tanimlanmaktadir. Tekrar birimleri heterojendir. Birinci ve iiglincii pargalar
TCTG, ikinci ve dordiincii tekrarlar TCTA birimlerinden olusmustur. Tekrar sayisi
17 ile 28 arasinda, uzunluk ise 188 ile 232 B¢ arasinda degismektedir. Tekrar
bolgelerinde TCTG ve TCTA degisik sayida siralanmaktadir. Yapilan son
calismalarda en sik gozlenen alel frekansi 24 (0,36574), uzunluk 216 B¢, mutasyon
hiz1 % 0,25 ve genetik ¢esitlilik (GD) 0,75855 olarak bildirilmistir(58). Tablo 4‘de

lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 4. DYS390 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS390 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24 25 26 27 28

Uzunluk (B¢) 188 192 196 200 204 208 212 216 220 224 228 232

Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 25 tekrarli 220 B¢ uzunlugundaki (TCTG)g (TCTA)12 (TCTG),
(TCTA)4 tekrarli DYS390 lokusunun alel dizilimi verilmistir.

S ... TATATTTTACACATTTTTGGGCCCTGCATTTTGGTACCCCATAAT
ATATTCTATCTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCATCTATCTATCTTTCCTTGTT
TCTGAGTATACACATTGCAATGTTTTCATTTTACTGTCAC...3
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2.1.4. DYS458 lokusu

Bu lokus (DYS458), (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 13 ile 20 arasinda, uzunluk ise 127 ile 155 B¢ arasinda degismektedir. En sik
goriilen alelin tekrar sayis1 17 (0,32199), uzunluk 143 B¢, mutasyon hizi % 1,06 ve
genetik cesitlilik (GD) 0,78058 olarak bildirilmistir(59). Tablo 5°de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 5. DYS458 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS458 Alelleri 13 14 15 16 16,2 17 172 18 182 19 19,2 20

Uzunluk (Bg) 127 131 135 139 141 143 145 147 149 151 153 155

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 17 GAAA tetraniikleotid tekrarli DYS458 lokusunun, 143 Bg

uzunlugundaki 6rnek dizilimi verilmistir.

GAAAGAAAGAAAAGGAAG/GAA
A/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/

2.1.5. DYS19 lokusu

DYS19 lokusu, (TAGA)stagg(TAGA), dortlii tekrarlari ile tanimlanmaktadir.
Ug¢ TAGA tekrarindan sonra, ikinci parcada bir TAGG tekrar1 ve iiciincii pargada ise
degisen sayida TAGA tekrarlarindan olusur. Tekrar sayist 10 ile 19, uzunluk ise 233
ile 269 arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 14 (0,52893), uzunluk 249 Bg,
mutasyon hiz1 %0,25, genetik cesitlilik ise 0,64388 olarak bildirilmistir(60). DYS19

lokusuna ait alellerin genel siniflandirmasi Tablo 6’da verilmektedir.

Tablo 6. DYS19 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS19 Alelleri 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19

Uzunluk (B¢) 233 237 241 245 249 253 257 261 265 269

Bg: Baz cifti

Asagida 14 tekrarli 248 B¢ uzunlugunda (TAGA)stagg(TAGA);; tekrar

dizilimli DY S19 aleline ait dizilim verilmektedir.
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S5LACTACTCAGTTTICTCTTATAGTCTTITITTAATATATATATAGTATTA
TATATATAGTGTTATATATATATAGTGTTT/TAGA/TAGA/TAGA/TAGG/TA
GA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/T
ATAGTGACACTCTCCTTAACCCAGATGGACTCCTTGTCCTCACTACATGG
CCATGGCCCGAAGTATTACTCCTG:GTGCCCCAGCCACTATTITCCACGTG
CAGAGATTGAC...

2.1.6. DYS385a/b lokusu

Bu lokus (DYS385a/b), y kromozomu iizerinde duplike sekilde iki kopya
halinde bulunmaktadir. Kopyalar ayni genomik dizi icerdiklerinden kullanilan
primerler her iki kopyaya da baglanir ve iki farkli lokus gibi (DYS385a ve
DYS385b) degerlendirilebilir. Bu lokus (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 7 ile 24 arasinda, uzunluk ise 241 ile 308 Bg
arasinda degigsmektedir. En sik gozlenen aleller 11-14 (0,28972) ile 11-15 (0,06986),
mutasyon hizi %0,21, genetik cesitlilik ise 0,83510 olarak bildirilmistir(61). Bu

lokusun alellerinin genel smiflandirmasi Tablo 7°de gosterilmistir.

Tablo 7. DYS385 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS385 Alelleri 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16

Uzunluk (Bg) 241 245 249 253 257 261 265 269 273 277

DYS385 Alelleri 16,3 17 17,2 17,3 18 19 20 21 22 23 24
(devami)

Uzunluk (devarm) 280 281 282 283 284 288 292 296 300 304 308

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 11 tekrarli 257 B¢ uzunlugundaki DYS385a/b lokusuna ait alelin

dizilimi 6rnek olarak gosterilmektedir.

5’...AGCATGGGTGACAGAGCTAGACACCATGCCAAACAACAACAAAG
AAAAGAAATGAAATTCAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAGAAAGAAAGT
AAAAAAGAAAGAAAGAGAAAAAGAGAAAAAGAAAGAAAGAGAAGAA
AGAGAAAGAGGAAAGAGAAAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAAGGAAG
G/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAGAAAAAGAAAGGAGGACTATGTAATTGGC...>
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2.1.7. DYS393 lokusu

DYS393 lokusu (AGAT), dortlii tekrarlarini icermektedir. Tekrar biriminin,
tekrar sayisinin degismeyecek sekilde 5’ ucuna dogru 1 B¢ kaymasi ile TAGA, 2 B¢
kaymast ile AGAT seklini almaktadir. Tekrar sayis1 9 ile 17 arasinda, uzunluk ise
108 ile 140 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 13 (0,71153), uzunluk
124, mutasyon hiz1 %0,08 ve genetik ¢esitlilik ise 0,46218 olarak bildirilmistir(62).
DYS393 lokusu alelleri ve uzunluklarinin genel siniflandirilmas: tablo 8’de
gosterilmistir.

Tablo 8. DYS393 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS393 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 108 112 116 120 124 128 132 136 140
Bg: Baz cifti

Asagida Ornek olarak verilen dizilim, 15 tekrarli 132 B¢ uzunlugundaki

DY S393 lokusuna aittir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGA
T/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AT
GTATGTCTTTTCTATGAGACATA

2.1.8. DYS391 lokusu

Bu lokus (DY S391) (TCTA), dortli tekrarlarint igermektedir. Tekrar sayis1 6
ile 14 arasinda, uzunluk ise 89 ile 121 B¢ arasinda de§ismektedir. Son yapilan
calismalarda en sik gozlenen alel 10 (0,56033), uzunluk 105 B¢, mutasyon hizi
%0,28, genetik cesitlilik ise 0,53511 olarak bildirilmistir(63). Bu lokusun alellerinin

genel siiflandirmasi Tablo 9°da gosterilmistir.

Tablo 9. DYS391 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS391 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 89 93 97 101 105 109 113 117 121
Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 11 TCTA tekrarli 107 B¢ uzunlugundaki DYS391 aleline ait dizilim

gosterilmektedir.
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TGTCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA
/ITCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTGCCTATCT

2.1.9. DYS439 lokusu

Bu lokus (DYS439) (GATA), dortlii tekrarlarmi icermektedir. Tekrar sayist 9
ile 16, uzunluk ise 205 ile 233 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 12
(0,44770), uzunluk 217 B¢, mutasyon hizi %0,61 ve genetik cesitlilik 0,67060
olarak bildirilmistir(64). Tablo 10’da lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 10. DYS439 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS439 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (Bg) 205 209 213 217 221 225 229 233
Bg: Baz cifti

Asagida, 12 tekrarli 217 B¢ uzunlugundaki DY S439 lokusuna ait alel dizilimi
ornek olarak verilmistir.

AACATTTAAGTCTTTAATCTATC
TTGAATTAATAGATTCAAGGTGATAGATATACAGATAGATAGATACATA
GGTGGAGACAGATAGATGATAAATAGAA/GATA/GATA/GATA/GATA/GA
TA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GAAAGTATAAGTAA
AGAGATGAT

2.1.10. DYS635 (Y GATA C4) lokusu

Bu lokus (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA),

tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 26 arasinda, uzunluk ise 234 ile
270 Bg arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 23 (0,45658), uzunluk 258 Bg,
mutasyon hizi %0,46, genetik cesitlilik 0,71341 olarak bildirilmistir(65). Tablo

11°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 11. DYS635 (Y GATA H4) lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS635 Alelleri 17 18 19 20 21 21,3 22 23 24 25 26

Uzunluk (B¢) 234 238 242 246 250 253 254 258 262 266 270

Bg: Baz ¢ifti
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Asagida 23 tekrarli 258 B¢ uzunlugundaki DYS635 (Y GATA C4) lokusuna

ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

TGCTGCTGAATGGGAGCAGA
AATGCCCAATGGAATGCTCTCTTGGCTTCTCACTTTGCATAGAATC/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/
TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/
ATTTTCTTTATCCATTCATTGATTGATGGATATTTGGGCTGGTTCC

2.1.11. DYS392 lokusu

Bu lokus (DYS392) (TAT), t¢li tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 6 ile 17 arasinda, uzunluk ise 290 ile 323 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 11 (0,41899), uzunluk 308 B¢, mutasyon hizi %0,07, genetik cesitlilik
0,64804 olarak bildirilmistir(66). Tablo 12°de lokusun tiim alellerinin genel

simiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 12. DYS392 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS392 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17

Uzunluk (B¢) 290 293 296 302 305 308 311 314 317 320 323 326

Bg: Baz cifti
Asagida 12 tekrarli 311 B¢ uzunlugundaki (TAT);, DYS392 lokusuna ait alel
dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

GCCCAAGTGATCTTGCAACATCTCCA
TCCATGTTGCTCCAAAGGACCCAATTTTACTGTAAATGGTTGTATAGTATT
TTATGGTCTACATAGACCATATTTACCATATGTTCATCCATATTTTCTTCA
TTAATCTAGCTTTTAAAAACAACTAATTTGATTTCAAGTGTTTGTTATTTA
AAAGCCAAGAAGGAAAACAAATTTTTTTCTTGTATCACCATTTATT/TAT/
TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TTACT

2.1.12. Y GATA H4 lokusu

Bu lokus (TAGA),ATGGATAGATTA (GATG),AA (TAGA), tekrarlar1 ile

tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 8 ile 13 arasinda, uzunluk ise 122 ile 142 Bg
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arasinda degismektedir. En sik goézlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 Bg,
mutasyon hizi % 0,43, genetik cesitlilik 0,62142 olarak bildirilmistir(67). Tablo

13°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmas1 gosterilmektedir.

Tablo 13. Y GATA H4 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

Y GATA H4 Alelleri 8 9 10 11 12 13
Uzunluk (Bg) 122 126 130 134 138 142
Bg: Baz cifti

Asagida 12 tekrarl 138 B¢ uzunlugundaki (TAGA)» Nj; (gatc), aa (taga)s Y
GATA H4 lokusuna ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.
ATTTAAGATAGATAGATAGATCTATA
GATAGATAGGTAGGTAGG/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG
A/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG

2.1.13. DYS437 lokusu

Bu lokus (TCTA), (TCTG), (TCTA)4 tekrarlar1 ile gosterilmistir. Tekrar
sayisi 13 ile 17, uzunluklar ise 181 ile 197 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 B¢, mutasyon hizi % 0,13, genetik cesitlilik
0,62142 olarak bildirilmistir(68). Tablo 14’de lokusun tiim alellerinin genel

smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 14. DYS437 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS437 Alelleri 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 181 185 189 193 197
Bg: Baz ¢ifti

Asagida 15 tekrarli 189 bp uzunlugunda DYS437 lokusuna ait (TCTA)
(TCTG), (TCTA)4 dizilimli alel zinciri 6rnek olarak verilmistir.
GCCCATCCGG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCATCTATCATCTGGGAATGATGTCTATCTACTTATCTATGAATGATA
TTTATCTGTGGTTATCTATCTATCTATA
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2.1.14. DYS438 lokusu

Bu lokus (DYS438) (TTTTC), besli tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayist 6 ile 14, uzunluklar ise 300 ile 340 B¢ arasinda degismektedir. En sik gbzlenen
alel 12 (0,41945), uzunluk 330 B¢, mutasyon hiz1 %0.07, genetik cesitlilik 0,68963
olarak bildirilmistir(69). Tablo 15°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 15. DY S438 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS438 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 300 305 310 315 320 325 330 335 340
Bg: Baz ¢ifti

Asagida (TTTTC);, 12 tekrarli 330 B¢ uzunlugundaki DY S438 lokusuna ait

alelinin dizilimi 6rnek olarak gosterilmistir.

AACGGTAAACAGTATA/TTTTC/T
TTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TT
TTC/TTTTC/TATTTGAAATGGAGTTTCACTCTTGTTGCCCAGGCTGAAAT
GCAATGGTGTGATCTCGACTCACCACAACCTCCACTTCCCAGGTTCAAGC
GATTCTCCTGCATCAGCCTCCCAGGTAGCTGGGATTATAGGCGTCTGCCA
CCACGCCCAGCTAATTTTTTGTGTTTTTAGTAGAGACAGGGTTTCACCATG
TTGGTGAGGCTGGTCTCG

2.1.15. DYS448 lokusu

Bu lokus aralarinda 42 bazgifti bulunan AGAGAT altili tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 24, uzunluk 299 ile 341 arasinda
degismektedir. En sik gbézlenen alel 19 (0,43250), uzunluk 311 B¢, mutasyon hizi
%0,11, genetik cesitlilik 0,69218 olarak bildirilmistir(70). Tablo 16’da lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 16. DY 'S448 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS448 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24
Uzunluk (B¢) 299 305 311 317 323 329 335 341
Bg: Baz cifti
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Asagida en sik gozlenen 310 B¢ uzunlugundaki (AGAGAT)11(N)s
(AGAGAT)g tekrarli DYS448 lokusuna ait 19 alelinin dizilimi 6rnek olarak

gosterilmistir.

ATAAAGAACAGAGAAGTGTCAAAGA
GCTTCAATGGAGATTAGAAATAGAGATCGCGAGACAGAAAGGGAGATAG
AGACATGGATAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGA
GAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/ATAGAGATAGAG
AGATAGAGATAGAGATAGATAGATAGAGAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAG
AT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAGGTAAAG
ATAGAGATAAATTT

2.2. Cahsma Grubu

Bu c¢alisma kapsaminda, geneli temsil etmesi amaciyla en az ii¢ nesil
Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi bulunmayan saghkli 250

erkek birey incelemeye alinmistir.

Yukarida belirtilen 6zelliklere uyan kisiler; calismanin amaci ve yontemi
hakkinda bilgilendirilmis, ayrica yeterince bilgilendirildikleri ve kendi iradeleriyle bu
calismaya katildiklarin1 gdsteren bilgilendirilmis goniillii onam formu kisiler

tarafindan imzalandiktan sonra her bireyden EDTA’l1 tiipe 2 cc kan 6rnegi alind1.
2.3. DNA izolasyonu

» 1,5 ml lik receiver (toplama) tiipii i¢erisine 200 mikrolitre kan 6rnegi, 200
mikrolitre Lysis Buffer HL ile 20 mikrolitre Proteinaz K konulur ve 5 dakika
56 C° de termal seykir cihazinda bekletildi.

> Ornek iizerine 200 mikrolitre Binding Buffer HL eklenip 2,0 ml lik RTA
spin filtreli tiipe aktarilarak 13.000xg devirde 2 dakika santfifiij edilir ve
toplama tiipli degistirildi.

» Toplama tiipii degistirilmis olan spin filtreli tiip igerisine 500 mikrolitre
Wash Buffer I eklenip 13.000 xg devirde 1 dakika santfifiij edilir ve toplama
tiipti degistirildi.

» Filtre tizerine 700 mikrolitre Wash Buffer II eklenerek 13.000xg devirde 1
dakika santfifiij edilir ve toplama tiipii degistirildi.
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» Wash Buffer igerisinde bulunan alkolden filtreyi ve DNA’y1 arindirmak i¢in
4 dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve kapak agik bir sekilde 3 dakika
bekletildi.

» Spin filtre 1,5 ml lik receiver tiipe almir ve {izerine 56 C ° ye 1sitilmig 200
mikrolitre Elution Buffer D eklenip 1 dakika oda sicakliginda bekletildi.
8000 xg de 1 dakika santrifiij ettikten sonra filtre atilir ve elde edilen DNA

ornegi ¢alisilmak tizere +4 C ° de bekletildi.

Elde edilen tiim DNA izolatlarinin kantitatif ve kalitatif 6l¢ctimleri Nanodrop
2000c spektrofotometre cithazinda yapildi.

2.4. Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR)

Izole edilen DNA &rneklerinde Y kromozomu iizerinde bulunan lokuslar
(DYS456, DYS3891, DYS38911, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393,
DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437,
DYS438 ve DYS448) her biri i¢in spesifik olan primerler ile uygun PCR

protokollerinde cogaltilmistir.

Deoksiriboniikleik asit triinlerinin, AmpF/YFiler PCR Amplification Kit
(Applied Biosystem, Foster City, CA, USA) ile uygun protokol kullanilarak
amplifikasyonlar1 saglandi. Her bir 6rnek i¢in PCR tiipiine 9.2 ul PCR Reaction Mix,
5.0 ul Primer Set, 0.8 ul Tag Gold® DNA Polymerase ve 10.0 pl 1/200 oraninda
dilie edilmis olan DNA 0Ornegi konularak miks hazirlandi ve asagidaki PCR
protokoliine gore her bir DNA 6rneginin PCR islemi yapild1.

Y kromozom STR lokuslar1 i¢in uygulanan PCR protokolii:

Baslangi¢ denatiirasyonu : 95 C de 11 dakika

Denatiirasyon : 94 C de 1 dakika

Annealing (baglanma) : 61 Cde 1 dakika » 30 dongii
Extension (uzama) : 72 C de 1 dakika

Son extensiyon : 60 C de 80 dakika
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2.5. Elektroforez ve Tiplendirme

Elde edilen PCR firiinlerini tiplendirmek i¢in ABI 310 Genetik Analiz
cthazinda vyiiriitiilerek, analiz edilip pik degerleri ¢ikartildi. Genetik Analiz cihazina

konulmadan once 310 sekans tiiplerine;

12 pl formamid

0,5 pl GeneScan 500 LIZ Size Standart

1 ul PCR iirtinii DNA 6rnegi konuldu ve kapaklar1 kapatild1.

Ayrica her yiiriitme sirasinda, bir sekans tiiptine 1 pl AmpF/YFiler Kit Allelic
Ladder konuldu. Ornekler 95°C’de 3 dakika denatiire edildi. Denatiirasyon sonrasi
tiipler -20°C” de 3 dakika bekletildi ve elektroforez cihazina yiiklendi. Elektroforez
sona erdikten sonra sonug¢lar GeneMapper IDv3.2 programu ile analiz edildi. Elde
edilen bu degerler sequences ladders referans alinarak karsilastirilip, alel frekanslar1

analiz edilmek {izere tablo haline getirildi.

27



3. BULGULAR

DYS456, DYS 3891, DYS3891I, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b,
DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4,
DYS437, DYS438 ve DYS448 lokuslar1 i¢cin GeneMapper Software Version 3.2
programi ile sonuglar elde edildi. Elde edilen tiim haplotiplerin Arlequin 3.1 istatistik
programu kullanilarak her bir lokus i¢in genetik ¢esitlilik ve alel frekanslari tablo ve

sekil halinde sunulmustur.

Tablo 17. Elaz1g yerlisi 250 erkek bireyin incelenen 16 Y-STR AmpFISTR Y filer

paneli

n 456 3891 390 38911 458 19  385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
1 15 14 22 30 18 15 15-15 12 10 11 20 11 12 14 9 19
2 15 13 23 29 15 14 12-19 12 10 11 21 17 12 14 9 21
3 15 13 22 29 17 13 14-14 13 10 12 21 10 12 16 10 21
4 14 12 24 29 19 15 14-15 13 10 12 23 11 12 14 11 19
5 15 13 23 30 17 14 12-12 13 10 12 23 11 11 15 10 20
6 16 13 24 29 16 14 12-15 12 11 12 23 13 12 15 12 20
7 17 14 25 31 16 16 11-15 13 11 10 24 11 12 14 11 20
8 15 13 25 32 17 13 17-18 13 10 13 23 11 11 14 10 20
9 15 13 24 29 15 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
10 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
11 16 13 25 31 17 16 9-12 12 10 13 21 12 12 14 9 21
12 17 13 24 30 18 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 10 20
13 14 12 23 29 19 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
14 14 12 23 29 18 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
15 16 13 22 29 17 13 14-16 13 10 12 22 15 9 14 11 19
16 15 14 23 30 19 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
17 15 13 22 31 15 14 13-15 12 10 11 21 11 11 14 9 22
18 15 14 23 30 16 13 13-16 13 10 12 21 13 11 15 9 19
19 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 22 11 12 14 9 21
20 16 13 24 31 18 15 12-14 12 10 13 23 11 11 14 9 20
21 15 13 23 31 17 14 12-13 12 10 12 21 11 12 14 10 21
22 16 13 25 31 15 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
23 16 14 23 30 14 15 12-13 13 10 11 25 12 11 14 10 18
24 15 13 24 30 16 14 12-16 12 11 13 23 14 12 15 12 19
25 15 12 22 30 16 13 16-18 14 10 12 21 11 9 14 10 21
26 15 12 23 28 18 14 13-16 12 10 12 21 12 11 14 9 21
27 15 14 22 30 17 14 10-10 12 10 11 21 12 12 14 9 20
28 16 12 24 28 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
29 16 14 24 31 15 14 12-13 12 10 11 21 11 12 15 9 19
30 15 12 24 29 19 13 17-18 12 10 12 21 11 11 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
31 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
32 16 13 24 30 16 16 9-11 13 11 10 23 11 12 14 11 20
33 14 12 23 29 19 14 13-20 12 10 11 21 15 11 14 10 18
34 15 13 24 30 17 15 13-14 12 9 11 21 11 11 14 9 20
35 15 12 24 29 18 13 12-18 12 10 13 21 11 10 14 10 20
36 18 14 24 30 16 14 12-17 12 11 12 21 11 11 15 10 21
37 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
38 15 12 21 28 16 16 14-15 15 10 11 21 11 11 16 10 20
39 16 14 23 29 14 17 13-19 13 10 12 20 10 12 14 11 19
40 16 13 23 30 16 14 18-18 13 10 12 20 11 12 14 10 20
41 15 13 23 29 16 14 13-16 12 10 11 22 11 11 15 9 21
42 15 13 24 29 17 14 11-14 14 10 12 23 12 11 15 10 23
43 15 13 23 31 17 15 14-17 14 10 11 22 15 11 15 9 19
44 15 14 22 31 18 15-16  15-16 14 10 11 22 11 12 15 10 21
45 16 13 24 31 17 15 12-14 12 10 13 22 12 11 14 9 20
46 14 13 23 30 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
47 16 12 21 29 18 16 13-16 13 11 10 22 11 12 16 10 23
48 16 13 24 30 17 15 12-14 12 10 13 21 11 11 14 9 20
49 15 12 23 31 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
50 14 14 23 32 17 14 15-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
51 16 12 24 29 17 12 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 20
52 15 13 23 30 17 14 13-19 12 10 11 20 11 10 14 10 21
53 13 12 22 31 17 14 13-21 8 8 12 20 11 10 14 10 20
54 15 12 19 30 17 16 10-12 8 10 11 23 12 10 15 9 21
55 14 14 23 32 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
56 15 14 22 30 18 16 15-17 12 10 11 20 11 12 14 9 19
57 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 12 15 12 19
58 16 14 26 32 16 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
59 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 12 21 11 12 15 9 21
60 14 13 23 29 15 15 12-16 12 10 12 22 11 12 14 9 21
61 15 13 24 29 17 14 13-15 12 10 11 21 11 11 15 9 19
62 15 12 23 30 17 14 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
63 15 13 24 30 17 15 13-15 13 10 12 20 11 12 16 10 19
64 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
65 15 13 23 29 16 14 12-13 13 10 10 24 12 12 14 10 20
66 15 12 24 28 15 15 11-13 12 10 11 23 13 12 15 12 19
67 15 13 21 30 17 15 13-14 14 10 11 21 11 11 16 10 22
68 16 13 24 31 17 14 13-15 12 10 13 22 12 11 14 9 19
69 16 13 24 30 17 14 12-14 13 10 13 22 16 12 14 9 20
70 16 13 25 30 16 16 12-14 13 10 11 24 11 12 14 11 20
71 15 14 25 30 14 17 11-15 13 10 11 24 13 12 14 11 19
72 15 12 22 29 19 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
73 16 13 24 29 14 14 11-12 13 10 12 26 12 11 14 11 17
74 15 13 23 28 15 15 10-16 12 10 11 21 11 12 14 9 21
75 15 13 22 29 16 15 13-13 13 10 12 22 12 11 14 11 19
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
76 16 13 24 27 17 14 12-17 13 10 13 21 11 13 14 12 18
77 15 12 24 29 19 14 12-13 12 10 12 21 13 8 14 11 21
78 16 13 25 29 16 14 11-14 12 11 11 23 12 11 15 12 19
79 16 13 24 29 16 14 11-14 12 11 13 23 12 11 15 13 19
80 16 14 23 31 15 14 14-15 13 12 11 20 11 10 16 10 21
81 15 13 23 29 15 16 12-16 12 10 10 22 11 13 14 9 21
82 15 12 22 29 17 15 12-14 13 10 13 22 11 13 14 10 19
83 16 14 25 31 15 14 10-14 13 10 12 23 11 11 15 11 20
84 16 12 23 29 16 14 11-13 12 11 12 23 11 13 15 9 21
85 15 13 23 31 19 13 15-16 14 9 13 22 11 13 14 10 20
86 15 14 23 32 17 14 13-20 12 10 11 20 11 10 14 10 21
87 16 15 23 31 17 14 11-13 13 10 11 21 12 12 15 10 21
88 17 13 24 31 15 14 11-15 13 11 13 23 16 12 14 11 20
89 18 14 22 30 17 15 16-18 12 10 11 21 11 12 14 9 19
90 16 12 24 28 14 14 13-14 13 10 12 21 11 11 15 10 20
91 15 13 25 30 18 14 12-14 13 9 11 21 11 12 14 10 19
92 15 12 25 29 17 14 12-17 13 10 9 21 12 10 14 10 17
93 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 23 11 11 14 10 21
94 16 13 22 29 16 14 14-14 13 10 11 22 11 11 14 9 21
95 13 12 24 28 17 15 14-18 12 10 11 21 11 11 16 9 19
96 15 13 23 29 17 14 12-14 13 11 14 23 13 11 15 10 19
97 17 13 23 30 16 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 11 20
98 15 14 23 30 17 14 14-18 13 10 12 22 11 10 14 9 19
99 15 13 23 31 17 14 13-14 12 10 11 20 12 9 14 9 21
100 17 13 23 29 17 14 16-17 13 10 11 23 11 11 14 10 20
101 15 13 24 29 17 14 11-14 13 11 12 23 13 12 15 12 19
102 16 14 25 30 14 15 11-15 13 11 10 23 11 12 14 11 20
103 16 13 25 30 19 13 17-18 13 11 13 20 11 11 14 10 20
104 15 12 24 27 18 14 11-15 12 10 12 23 14 12 15 11 19
105 15 13 22 29 17 13 15-16 13 9 11 22 14 10 14 11 19
106 15 14 23 32 17 13 15-16 14 9 12 21 11 12 14 10 20
107 16 12 23 29 18 15 13-15 14 10 11 23 11 11 16 11 20
108 16 14 23 31 17 14 13-15 12 10 12 23 11 11 15 9 19
109 15 13 25 31 18 14 11-15 13 11 10 23 11 13 15 11 21
110 16 13 23 29 16 14 11-14 12 12 10 23 11 13 15 12 19
111 17 13 25 31 15 16 11-14 13 11 10 23 11 12 14 11 20
112 15 14 23 30 19 14 12-19 13 12 11 22 11 11 14 10 21
113 15 13 23 29 16 15 13-16 12 10 11 22 11 12 14 9 21
114 16 12 22 28 14 14 14-15 13 11 11 22 12 11 15 10 21
115 14 14 23 30 16 14 13-14 12 10 13 21 11 11 15 9 19
116 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
117 15 13 22 31 17 15 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
118 15 14 23 30 20 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
119 16 13 23 28 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
120 15 12 24 28 16 15 14-15 14 11 12 21 12 12 15 10 23
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
121 16 13 24 31 17 15 12-13 12 10 13 22 11 11 14 9 20
122 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
123 16 14 25 32 16 15 11-14 13 10 10 23 11 13 14 11 20
124 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
125 15 13 25 29 16 17 12-15 13 10 11 23 11 11 14 11 17
126 16 12 24 29 17 17 15-16 14 10 11 22 11 12 16 10 21
127 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 11 20
128 15 12 23 28 16 15 14-18 12 10 13 22 11 12 15 9 21
129 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 11 14 9 20
130 18 13 23 31 17 13 16-16 13 10 12 22 11 11 14 9 19
131 15 13 23 32 18 14 13-16 12 11 11 21 11 11 14 10 20
132 17 13 25 30 15 15 11-14 13 10 12 23 11 13 14 11 20
133 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 24 13 12 14 10 21
134 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
135 16 13 22 29 15 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 9 21
136 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
137 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
138 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 13 21 11 12 15 9 21
139 14 12 23 30 17 14 11-15 13 11 10 22 11 11 16 10 20
140 15 13 22 29 16 15 12-13 12 10 11 24 11 10 15 11 20
141 15 13 25 30 20 14 12-15 12 10 13 21 11 11 14 9 19
142 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
143 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 9 19
144 14 12 24 28 19 14 12-18 12 10 11 21 11 11 14 9 21
145 15 14 23 32 18 15 14-16 11 10 12 21 11 10 16 10 20
146 15 12 23 30 15 15 16-16 13 10 12 21 10 11 16 10 21
147 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 10 19
148 16 13 25 30 15 16 11-14 13 11 10 24 11 12 14 11 20
149 15 13 23 30 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
150 17 13 25 31 15 15 9-11 13 11 10 23 11 13 15 11 22
151 16 14 23 29 16 15 10-19 14 10 11 24 10 11 16 10 19
152 17 13 24 30 16 13 16-19 13 10 11 22 13 12 14 10 20
153 15 13 24 30 14 15 12-13 13 11 12 26 13 12 14 11 17
154 16 13 23 29 15 16 12-17 12 11 11 23 11 13 14 9 21
155 14 13 23 31 17 14 12-18 12 10 14 20 11 11 14 10 20
156 18 12 21 28 16 15 14-15 14 10 11 22 11 11 15 10 18
157 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
158 17 13 23 30 15 14 12-16 13 10 11 22 11 10 15 9 20
159 15 13 23 30 17 15 12-12 13 10 12 23 13 11 15 11 19
160 16 14 25 32 14 13 13-14 13 10 12 23 13 9 14 10 20
161 15 13 24 29 16 14 11-15 9 11 12 23 12 12 15 12 19
162 16 14 23 29 16 14 13-19 14 10 11 24 10 12 15 12 20
163 15 13 24 29 15 16 12-16 11 10 11 21 15 11 15 10 19
164 15 13 23 30 18 15 12-12 13 11 12 23 12 13 15 11 19
165 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 21
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
166 17 13 24 30 17 14 13-14 13 10 12 21 13 12 10 17 20
167 15 13 24 29 15 14 12-13 13 10 14 26 12 12 11 14 17
168 17 13 22 31 17 15 13-15 12 10 8 20 11 12 9 14 19
169 14 13 23 30 18 14 14-15 13 11 12 21 12 13 10 14 20
170 15 13 24 29 16 15 11-14 14 12 10 23 11 13 11 14 20
171 17 14 21 31 15 14 11-12 13 10 11 20 12 12 11 14 22
172 16 14 23 30 17 14 13-14 12 10 12 23 11 12 9 14 20
173 15 12 23 28 16 14 13-14 12 10 12 23 11 12 15 14 22
174 13 12 24 28 15 15 13-17 13 10 12 22 11 12 16 9 20
175 13 12 26 28 16 16 13-17 13 10 11 21 10 13 15 10 19
176 16 14 25 31 15 16 11-14 13 10 11 23 12 13 14 11 20
177 16 12 22 28 16 12 12-15 11 10 13 21 14 12 15 10 20
178 15 13 24 29 16 13 11-14 12 10 12 21 13 11 15 12 19
179 15 12 22 29 17 15 12-15 12 10 12 23 11 13 15 10 20
180 15 12 22 30 18 14 15-16 14 10 12 21 10 12 16 10 21
181 15 12 22 28 16 15 14-14 14 10 11 20 11 12 16 10 21
182 14 14 24 30 15 14 11-14 13 11 12 22 13 11 14 12 18
183 14 14 23 30 16 14 16-18 12 10 11 21 14 11 16 10 20
184 14 13 24 28 17 14 11-14 13 11 12 23 13 11 15 12 20
185 14 13 24 30 16 15 15-16 13 10 11 20 13 11 14 9 19
186 15 13 22 29 16 16 11-14 13 10 11 23 13 12 15 12 19
187 15 13 22 30 17 14 11-14 13 11 11 23 13 12 15 12 19
188 15 14 23 31 17 14 11-14 14 10 13 23 13 11 14 12 19
189 15 14 22 30 16 15 13-15 14 10 12 21 11 11 16 10 21
190 15 13 24 29 16 14 11-15 13 11 12 23 13 12 14 11 18
191 16 13 23 30 15 13 17-17 13 10 13 23 11 13 14 10 20
192 15 14 23 30 18 14 13-14 13 10 12 24 12 11 14 12 19
193 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 9 14 10 20
194 15 14 24 29 17 14 11-14 13 10 11 23 13 10 14 12 19
195 16 13 23 29 15 17 13-13 12 9 11 22 11 11 14 9 22
196 16 14 24 32 17 14 11-14 13 10 12 24 13 11 14 9 18
197 16 13 24 31 16 13 15-15 13 10 12 22 10 12 15 10 21
198 16 14 24 30 18 14 11-14 13 11 12 24 13 10 14 12 18
199 16 15 24 31 18 14 11-15 13 11 11 23 14 11 15 12 19
200 18 14 26 31 20 14 12-14 13 10 12 23 13 10 15 12 20
201 18 14 23 30 17 14 11-14 13 10 12 22 13 11 14 12 18
202 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
203 17 14 23 31 16 14 13-15 14 10 13 21 11 12 15 9 20
204 17 12 23 29 17 14 14-15 12 10 12 22 11 11 15 9 20
205 16 14 25 31 15 16 11-15 13 11 11 23 14 11 15 10 21
206 14 14 24 29 16 16 12-13 13 9 13 22 11 11 15 10 20
207 15 12 24 29 14 13 17-20 13 10 10 23 11 10 14 10 20
208 14 13 23 29 14 14 10-12 13 10 10 20 14 11 15 10 19
209 15 14 24 29 16 14 10-13 12 11 12 21 13 11 14 12 20
210 16 14 23 30 17 14 11-13 14 10 10 21 14 12 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
211 16 13 23 29 17 14 15-16 13 10 11 23 13 9 14 9 21
212 15 13 23 29 16 14 14-17 13 10 12 21 11 11 16 9 20
213 16 13 24 31 17 16 14-15 13 11 13 21 11 10 15 10 20
214 16 12 23 29 16 14 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
215 16 11 25 28 17 14 13-14 13 11 12 25 13 11 15 12 20
216 16 12 24 28 16 14 11-15 13 10 12 24 13 11 14 12 19
217 16 13 23 30 18 14 12-14 13 11 12 24 13 11 14 13 19
218 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 10 14 10 20
219 16 13 24 29 17 14 11-15 13 10 12 23 13 11 15 12 20
220 15 14 23 30 17 15 12-14 12 10 11 20 11 12 14 9 19
221 15 13 23 29 16 15 12-15 12 10 12 21 10 12 16 10 21
222 15 13 22 31 16 15 12-18 12 11 12 21 13 11 14 9 20
223 16 13 23 31 19 14 12-13 14 11 12 21 11 11 14 9 21
224 17 15 21 28 15 13 17-18 13 9 9 25 16 12 15 9 20
225 16 13 25 29 16 15 10-12 13 11 12 21 13 11 14 10 20
226 16 13 23 30 15 14 10-13 13 10 12 20 11 12 14 10 20
227 15 14 23 30 18 15 15-15 13 10 11 20 11 12 14 9 19
228 15 13 24 31 17 15 11-15 13 10 12 21 11 11 14 11 20
229 16 11 24 29 17 14 11-12 13 11 13 21 15 11 15 9 20
230 18 13 23 29 15 14 13-16 12 10 10 21 11 10 14 9 20
231 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
232 17 13 25 29 17 15 12-16 13 10 11 21 11 10 15 10 20
233 16 15 24 31 16 14 11-14 13 11 13 23 13 11 15 12 19
234 16 14 24 30 17 14 11-13 13 11 12 24 13 12 14 10 19
235 16 14 24 30 17 15 11-14 12 10 10 21 11 11 14 12 20
236 16 13 24 29 16 14 12-13 13 11 13 23 13 11 15 9 19
237 16 14 23 30 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
238 15 12 23 31 17 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 10 21
239 16 13 23 30 17 14 12-17 12 10 14 20 11 11 14 10 20
240 16 13 24 29 15 16 11-13 12 11 11 23 11 13 14 9 21
241 16 12 22 30 16 13 12-14 14 10 11 22 11 11 15 10 18
242 15 13 22 31 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
243 14 13 24 30 16 14 13-14 12 11 12 22 12 13 10 14 19
244 15 12 22 29 16 15 12-15 13 11 12 23 13 11 14 9 19
245 15 13 23 30 16 15 12-13 13 10 12 21 14 11 14 10 20
246 15 13 24 30 17 14 14-14 13 11 12 23 14 10 14 12 18
247 15 13 24 29 17 15 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
248 15 13 25 29 16 15 11-13 12 11 13 23 13 11 15 10 20
249 15 14 24 29 17 14 12-12 12 10 12 21 11 12 14 9 20
250 16 14 25 30 16 15 12-15 13 11 11 23 12 11 14 9 19

n: Haplotip sayisi
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“Tablo 18, Elazig verlisi 250 erkek bireyden elde edilen 16 Y-STR lokusu icin alel frekanslart ve genetik cegitlilik oranlarr (GD; gene diversity)

kuslar | 456 3891 390 300 458 19 393 391 49 635 390 YGATAH4 #7638 48 okus 3850
Aleller Aleller
§ 0,008 0,004 0,004 0,004 9,11 0,020
9 0,004 0,052 0,008 0,044 0008 034 9,12 0,027
10 0,680 0,094 003 0,09 0012 035 10,10 0,011
11 0,008 0012 0248 039 0560 0436 0012 0136 10,12 0,011
12 0,220 0008 0380 0016 0350 0116 0308 0,140 10,13 0,007
13 0016 0,508 0132 049 0,136 0200 0,116 0,008 10,14 0,004
14 0,088 0248 0008 0488 0,0% 0,016 0,052 0568 0032 10,15 0,021
[5 045 0,016 060 0270 0,004 0,020 0320 10,16 0,004
16 0328 0252 0082 0,012 0,080 10,19 0,004
17 0,084 033 0020 0,004 0004 0020 11,12 0,011
18 0,028 0,16 004 1113 0,038
19 0,004 0,056 0284 11,14 0,09
2 0012 0,092 0388 1115 0,57
2 0,04 0364 028 12,12 0014
N 0144 0,176 004 12,13 0,070
3 0392 0276 0012 12,14 0,050
u 0312 0,068 12,15 0,039
A 0112 0,012 12,16 0,043
26 0,012 0,012 1,17 0,018
N 0,008 12,18 0,32
Jh) 0,09 12,19 0,007
29 0344 13,13 0,021
30 0304 13,14 0,043
3l 0,204 13,15 0,039
3 0,044 13,16 0,039
13,19 0,018
130 0,007
131 0,004
14,14 0014
1415 0,050
14,16 0,007
1417 0,007
1418 0,011
15,15 0014
15,16 0,046
15,17 0,004
16,16 0,007
16,17 0,32
16,18 0,011
16,19 0,004
17,17 0,004
17,18 0014
170 0,004
18,18 0,004
GD 0669 0632 075 0736 0777 0666 0600 0473 070 0747 0628 0,691 0568 0729 074 0962

]



3.1. DYS456 Lokusu

),51

)41

),31

ODYS456

),21

)11

0-
13 14 15 16 17 18
Sekil 8. Elaz1g il populasyonu DYS456 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 19. Elazi1g il populasyonu DY S456 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
13 4 0,016
DYS456 LOKUSU 14 22 0,088
B 15 114 0,456
(n=250) 16 82 0,328
17 21 0,084
18 7 0,028

3.2.DYS3891 Lokusu

0,6+

0,51

0,4-

0,31

ODYS389I

0,2-

0,1+

11 12 13 14 15

Sekil 9. Elaz1g il populasyonu DYS389I lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 20. Elazig il populasyonu DY S389I lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
11 2 0,008
DYS3891 LOKUSU 12 55 0,220
(n=250) 13 127 0,508
14 62 0,248
15 4 0,016
3.3.DYS390 Lokusu
0,51
0,4
0,31
0.2] ODYS390
0,1
04

19 21 22 23 24 25 26

Sekil 10. Elazig il populasyonu DY S390 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 21. Elaz1g il populasyonu DYS390 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK

19 1 0,004

21 6 0,024

DYS390 LOKUSU 2 36 0.144
(n=250) 23 98 0,392

24 78 0,312

25 28 0,112

26 3 0,012

3.4. DYS389I1 Lokusu

0,51

0,41

0,34

0,17

27 28 29 30 3 32
Sekil 11. Elazig il populasyonu DY S38911 lokusuna ait alel sikliklar
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Tablo 22. Elaz1g il populasyonu DY S389II lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
27 2 0,008
28 24 0,096
DYS3891 LOKUSU 29 %6 0.344
(n=250) 30 76 0,304
3] 51 0,204
32 11 0,044

3.5. DYS458 Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

14 15 16 17 18 19 20
Sekil 12. Elazig il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 23. Elazi1g il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

14 17 0,068

15 40 0,160

DYS458 LOKUSU 16 63 0,252
(n=250) 17 84 0,336

18 29 0,116

19 14 0,056

20 3 0,012

3.6. DYS19 Lokusu

0,5
0,4
0,3

02] |

12 13 14 15 16 17

Sekil 13. Elazig il populasyonu DY S19 lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 24, Elaz il populasyonu DYS19 lokusuna ait alel skliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
1 J 0,008
DYS19 LOKUSU 3 3 0,132
14 Vi) 0,488
(1=250) 15 67 0270
15,16 | 0,004
16 0 0,082
17 ) 0,020
3.7.DYS385a/b Lokusu

012
01
0,08
0,06
0,04
002
0

0DYS385alb

9,1°9,12.10,1010,12110,13.10, 14 10,15.10,16.10,19 11,12 1,43 1,14 11,15 12,12 12,13 12,44.12,15 12,16 12,17 12,18 12,19 13,13 13,14 13,1513, 16.13, 17 13,18 13,1013, 20 13, 21 14,14 14,15 14,16 14,17 14,18 15,15 15,16 15,17 16,16 16,17 16,18 16,10 17,17 17,18 17,20 18,18

Sekil 14, Elazs 1 populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklart
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Tablo 25. Elazi1g il populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9.11 2 0,020
9,12 1 0,027
10,10 1 0,011
10,12 3 0,011
10,13 2 0,007
10,14 1 0,004
10,15 3 0,021
10,16 | 0,004
10,19 | 0,004
11,12 3 0,011
11,13 7 0,038
11,14 27 0,096
11,15 16 0,057
12,12 4 0,014
12,13 13 0,070
12,14 14 0,050
12,15 11 0,039
12,16 12 0,043
12,17 5 0,018
12,18 9 0,032
12,19 2 0,007

DYS385 A/B 13,13 4 0,021

L(gfzgs)U 13.14 12 0,043
13.15 11 0,039
13,16 11 0,039
13,17 2 0,007
13,18 2 0,007
13,19 5 0,018
13,20 2 0,007
13.21 1 0,004
14,14 4 0,014
14,15 14 0,050
14,16 2 0,007
14,17 2 0,007
14,18 3 0,011
15,15 4 0,014
15,16 14 0,046
15,17 | 0,004
16,16 2 0,007
16,17 6 0,032
16,18 3 0,011
16,19 | 0,004
17.17 | 0,004
17.18 4 0,014
17.20 | 0,004
18,18 | 0,004
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3.8. DYS393 Lokusu

0,54

0,41

0,3

0,2

0,11

0

Sekil 15. Elazig il populasyonu DY S393 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 26. Elaz1g il populasyonu DYS393 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 2 0,008
9 1 0,004
DYS393 LOKUSU 1 3 0.012
(n=250) 12 95 0,380
13 124 0,496
14 24 0,096
15 1 0,004
3.9. DYS391 Lokusu
0,6
0,44
ODYS391
0,21
0.
8 9 10 11 12

Sekil 16. Elazig il populasyonu DY S391 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 27. Elazi1g il populasyonu DYS391 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
DYS391 LOKUSU 9 13 0,052
(n=250) 10 170 0,680
11 62 0,248
12 4 0,016
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3.10. DYS439 Lokusu

0,5
0,41
0,31

0,1.¢

8 9 10 11 12 13 14

Sekil 17. Elazig il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 28. Elazi1g il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
9 2 0,008
DYS439 LOKUSU 10 24 0,096
(a=250) 11 98 0,392
12 87 0,350
13 34 0,136
14 4 0,016

3.11. Y GATA C4 (DYS635) Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

011 =g |

20 21 22 23 24 25 26

Sekil 18. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar
Tablo 29. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
DYS635 LOKUSU 20 23 0,092
21 91 0,364
(Y GATA C4) ” 14 0176
(n=250) 23 66 0,276
24 17 0,068
25 3 0,012
26 3 0,012
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3.12.DYS392 Lokusu

0,6
0,54
0,4
0,34
0,2
0,1

ODYS392

10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 19. Elazig il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 30. Elaz1g il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklari

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

10 9 0,036

11 140 0,560

DYS392 LOKUSU 12 29 0,116
13 50 0,200

(n=250) 14 13 0,052

15 5 0,020

16 3 0,012

17 1 0,004

3.13. Y GATA H4 Lokusu

0,5

0,4

0,3

0,1

8 9 10 1 12 13

Sekil 20. Elaz1g il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 31. Elazig il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
Y GATA H4 LOKUSU ’ 1 0,044
10 23 0,092
(n=250) 11 109 0,436
12 77 0,308
13 29 0,116
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3.14. DYS437 Lokusu

),61
),51
), 44
),31
),21
)11

ODYS437

a N 11 1A 1R iR

Sekil 21. Elazig il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 32. Elazi1g il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 2 0,008
DYS437 LOKUSU 10 3 0,012
11 3 0,012
(n=250) 14 142 0,568
15 80 0,320
16 20 0,080

3.15. DYS438 Lokusu

0,51
0,41
0,31

0,11

9 10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 22. Elazig il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 33. Elazi1g il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 81 0,324
DYS438 LOKUSU 10 89 0,356
11 34 0,136
(n=250) 12 35 0,140
13 2 0,008
14 8 0,032
17 1 0,004
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3.16. DYS448 Lokusu

0,5

0,4
0,3

0,1

0
17 18 19 20 29 22 23

Sekil 23. Elaz1g il populasyonu DYS448 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 34. Elazi1g il populasyonu DY S448 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

17 5 0.020

DYS448 LOKUSU 18 11 0,044
19 71 0,284

(n=250) 20 97 0,388

21 57 0,228

22 6 0,024

23 3 0,012
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Sekil 24. DY S19 lokusundaki duplikasyonun elektroferogram gosterimi
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4. TARTISMA

Bu calismada, Y kromozomuna 6zgii DYS456, DYS389 I, DYS389 II,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448 16 Y-STR
lokusunun Elazig populasyonundaki polimorfizm oranlar1 birbirleriyle akraba
olmayan ve rastgele secilen 250 saglikli erkek bireyde arastirilmistir.

Bu ¢alismada DYS456 lokusuna ait 6 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 13,
14, 15, 16, 17 ve 18’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanan alel 15, en az
rastlanilan 13, genetik ¢esitlilik ise 0,669 olarak bulunmustur. Sanchez ve ark. (71)
Barselona populasyonunda 13-18 arasi alelleri tespit etmislerdir. Huang ve
ark.’nin(39) yaptig1 calismada, Taiwan populasyonunda 13-18 aras1 aleller ile en sik
olarak 15 aleli gozlenmistir. Bu lokus ile ilgili herhangi bir yurt i¢ci calisma
bulunmayip, yapilan bu ¢alismada bazi yurt dis1 calismalar(39, 71) ile uyumlu olarak
13-18 arasi aleller gozlenmistir. Bu lokus i¢cin Elazig populasyonunda belirleyici bir
Ozel alel tespit edilememistir.

Bu calismada DYS389 I lokusuna ait 5 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 11,
12, 13, 14 ve 15°dir. Belirlenen aleller arasinda en sik goézlenen alel 13, en az
rastlanan 11, genetik cesitlilik ise 0,632 olarak bulunmustur. Rustamov ve ark.(72)
yaptig1 ¢alismada bu lokusun genetik cesitliligi 0,6720, en sik gozlenen alel 13
olarak gosterilmistir. Cakir ve ark.(73) I¢ Anadolu bolgesinde yaptig1 bir calismada
12-15 arast alel tespit etmis, bu alellerden en sik 13 aleli gozlenmistir. Haas ve
ark.(74) Isvigre populasyonunda bu lokusla ilgili olarak 11-15 arasi alel ile en sik
gbzlenen alel 13, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 11-15 arasi alel ile en
sik 13 aleli, ayrica Lovrecic ve ark.(76) bat1 Hirvatistan populasyonunda sadece 12,
13 ve 14 alelleri tespit edilmis olup, bunlardan frekansi en yiiksek olarak 13 aleli
olarak gosterilmistir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller
ille en sik gozlenen aleli 12, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu
populasyonunda 12-14 aras: aleller ile en sik olarak 13 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur
populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli, Hidding ve Schmitt(79)
Alman populasyonunda 9-12 aras1 aleller ile en sik olarak 10 aleli, Cin
populasyonunda 9-11 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
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Pakistan populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Fernandes ve
ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak
13 aleli gosterilmistir. Bu lokus i¢in yurt disinda yapilan pek ¢ok ¢alismada(31, 79,
80) en sik gbzlenen 10 aleli ve 9 aleli bu ¢alismada Elazig populasyonu i¢in 6zgiin
alel olmadiklari tespit edildi.

Bu calismada DYS390 lokusu i¢in farkli 7 alel saptanmis olup bunlar 19, 21,
22, 23, 24, 25 ve 26’dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen aleller 23 ve 24, en az
rastlanan alel 19, genetik ¢esitlilik ise 0,715 olarak bulunmustur. Rustamov ve
ark.’nin(72) i¢ Anadolu’da yaptig1 calismada 20-26 arasi aleller ile en sik 24 aleli,
Asicioglu ve ark.(82) Tiirkiye populasyonunda 21-26 arasi aleller ile en sik 23 aleli,
Cakir ve ark.(73) Tiirkiye populasyonunda 21-25 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli
23 olarak bulmuglardir. Yine Afrika Bantu populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en
sik gozlenen alel 21 olarak bulunmustur(77). Ballard ve ark.(75) Irlanda
populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en sik gézlenen alel 24, Tang ve ark.(78) Cin
populasyonunda 22-27 aras1 aleller gozlenmis olup en sik alel 23 aleli
gostermiglerdir. Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 21-25 arasi
aleller ile en sik olarak 24 ve 25 alellerini, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda
bu lokusla ilgili olarak 21-27 aras1 aleller ile en sik gozlenen aleli 24, Rossi ve
ark.(31) Italya populasyonunda 21-25 arasi alel ile en sik 24 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 22-26 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli, Tang ve
ark.(78) Singapur populasyonunda 22-27 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli,
Mohyuddin ve ark. (80) Pakistan populasyonunda 20-26 aras1 alel ile en sik olarak
23 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 21-26 aras1 alel ile en sik 24
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 22-26 arasi alel
ile en sik olarak 24 aleli, Cin populasyonunda 22-26 arasi alel ile en sik olarak 24
aleli bildirilmistir. Kayser ve ark’nin (53) yaptig1 bir ¢alismada en yiiksek mutasyon
oran1 olan lokus oldugu gosterilmistir. Bu ¢alismada, Rustamov ve ark.’nin(72)
merkez Anadolu’da gdsterdigi 20 aleli ve Isvigre, Cin gibi baz1 yurt dis1 yayinlarda
gosterilen 27 alelinin Elazig populasyonu i¢in 6zgiin alel olmadigi tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S389 II lokusu icin 250 bireyde 6 farkl alel saptanmustir.
Bu aleller 27, 28, 29, 30, 31 ve 32’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanilan

alel 29, en az rastlanilan 27, genetik c¢esitlilik ise 0,736 olarak bulunmustur.
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Asicloglu ve ark.(82) 27-33 arasi aleller ile en sik gozlenen alel caligmamizla
uyumlu olarak 29 aleli, Rustamov ve ark.(72) 26-33 arasi aleller ile en sik gdzlenen
alel calismamizdan farkli olarak en sik 30 aleli, Cakir ve ark.(73) 28-33 arasi aleller
gozlenmis olup, en sik gézlenen alel 30 olarak bulunmustur. Loevrecic ve ark.(76)
Bat1 Hirvatistan populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik olarak 30 aleli, Lecerf
ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik
olarak 30 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda populasyonunda bu lokus i¢in 27-32 aras1
aleller ile en sik 29 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 26-32 arast aleller
ile en sik gdzlenen alel 29, Rossi ve ark.(31) italya populasyonunda 24-29 arasi
aleller ile en sik olarak 26 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 26-32
arasi aleller ile en sik olarak 28 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 26-
32 aras1 aleller ile en sik olarak 28 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan
populasyonunda 13-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81)
Madeira Takimadalar1 populasyonunda 15-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli,
Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 27-32 arasi aleller ile en sik olarak 29
aleli, Cin populasyonunda 27-31 arasi aleller ile en sik olarak 29 aleli bulunmustur.
Asicioglu ve ark(82) ile Rustamov ve ark.(72)’min Tiirkiye’de yaptigi calismalarda
belirledigi 33 aleli ile yurt disinda yapilan bazi ¢alismalarda(80, 81) gosterilen 24
alelinden kiiciik alellerin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel
olmadiklar tespit edildi.

Bu calismada DY S458 lokusu i¢in 7 farkli alel tespit edilmis olup bunlar 14,
15, 16, 17, 18, 19 ve 20’dir. Calismamizda belirlenen aleller arasinda 17 en sik
gozlenirken, 20 aleli en az gbzlenmistir. Bu lokus i¢in genetik ¢esitlilik 0,777 olarak
goriilmiistiir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 13-21 arasi aleller ile en sik
olarak 18 aleli gosterilmistir. Bu lokus ile ilgili olarak yurt i¢cinde herhangi bir
calisma bulunmamaktadir. Bu lokus i¢in, Taiwan populasyonunda tespit edilen 21
alelinin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici bir alel olmadigi tespit
edildi.

Bu calismada DYSI19 lokusu i¢in ¢alisilan 250 bireyde 6 farkli alel
saptanmistir. Bu aleller 12, 13, 14, 15, 16 ve 17 alelleridir. Belirlenen aleller arasinda
en sik rastlanilan 14, en az rastlanilan 12, genetik c¢esitlilik ise 0,666 olarak

bulunmustur. Ayrica bir bireyde 15-16 duplikasyonu izlenmistir. Bu lokusun
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mutasyon orani 4x10” olarak hesaplanmistir. Rustamov ve ark(72). yaptigi
calismada 14-17 arasi aleller ile en sik rastlanilan alel 15 olarak bulunmustur(72).
Cakir ve ark.(73) 12-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Asicioglu ve ark.(82)
Tirkiye populasyonunda 13-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Kayser ve ark.
(43)’nin yaptig1 caligmada, incelenen 4999 erkek genotipinde mutasyon hizi en fazla
olarak DYS390 lokusu (8,28x107), daha sonra ise DYS391 lokusunu (4,82x107)
gostermislerdir. Ayrica Kayser ve ark.(52) yaptig1 baska bir calismada DYSI19
lokusu igin alel duplikasyonu %0,12 olarak bildirilmistir. Ballard ve ark.(75) Isvigre
populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 12-18 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 10,11,13-17 aras1 aleller ile en sik 15 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 11, 14-17 arasi aleller ile en sik
olarak 15 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-17 arasi aleller ile en
sik olarak 15 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en
sik olarak 14 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 13-17 aras1
aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Hidding ve ark.(79)
Alman populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Cin
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 15 aleli bulunmustur. Yapilan
baz1 caligmalarda(77, 80) tespit edilen 12 alelinden kiiciik ve 17 alelinden biiyiik
alellerin bu ¢alismada Elazig populasyonu ic¢in belirleyici alel olmadiklar: tespit
edildi.

Bu c¢alismada DYS385a/b lokusu icin 13 farkli alel saptanmis olup en sik
rastlanan alel ¢ifti 11-14 olarak bulunmustur. Genetik ¢esitlilik, bu calismada da
bircok yurt i¢i ve yurt dis1 calismalarda (71, 72, 75-79, 82-85) gosterildigi sekilde
tiim lokuslar igerisinde en yiiksek (GD: 0,962) olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
bu lokus i¢in 10-19 arasi aleller elde etmis olup, en sik gdzlenen alel ¢iftini 12-13,
Asicioglu ve ark.(82) en sik gozlenen alel ciftini 11-14, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda en sik 13-14 alel ¢iftini, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda
en sik 11-14 alel ¢iftini, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda en sik 13-13 alel
ciftini, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda en sik 16-18 alel
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ciftini, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda en sik 13-13 alel ¢iftini, Lovrecic
ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Hidding ve
ark.(79) Alman populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Cin populasyonunda en sik
13-18 alel ciftini gostermislerdir. Bu lokus i¢in Elazig populasyonunda belirleyici bir
alel tespit edilmemistir.

Bu ¢alismada DYS393 lokusu i¢in 7 farkli alel gdzlenmis olup bu aleller 8, 9,
11, 12, 13, 14 ve 15°dir. Bu lokus i¢in en sik gézlenen alel 13, en az rastlanan aleller
ise 9 ve 15 olarak bulunmustur. Genetik cesitlilik ise 0,600 olarak bulunmustur.
Yapilan yurtici yayinlarda(72, 73, 82) 11-15 arasi aleller gézlenmis olup, Asicioglu
ve ark.(82) yaptig1 calismada en sik 13, Rustamov ve ark.(72) yaptig1 ¢calismada en
sik 12 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) 11-15 aras1 aleller ile en sik gozlenen
aleli 12, Huang ve ark.(77) Afrika Bantu populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli bulunmustur. Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli ve genetik c¢esitliligi de en diisiik lokus olarak
gostermislerdir. Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 12-15 arasi aller ile en
sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en diisiik lokus olarak gdstermislerdir. Huang
ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli,
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 12
aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Cin populasyonunda 12-14 aras1 aleller ile en sik 12 aleli
olarak bildirilmistir. Sanchez ve ark.(71) Barselona populasyonunda genetik
cesitliligi en diisiik lokus oldugu gosterilmistir. Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en
diisiik lokus olarak belirtilmistir. Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, ayrica en diisiik genetik
cesitliligi olan lokus oldugu bildirilmistir. Yapilan yurt i¢i ve yurt disi
calismalardan(31, 39, 72-76, 78-82) farkli olarak bu ¢alismada 8 ve 9 aleli Elazig
populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu ¢alismada DYS391 lokusu i¢in 5 farkli alel gbzlenmis olup bu aleller 8, 9,

10, 11 ve 12°dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen alel 10, en az rastlanan alel 8, genetik
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cesitlilik ise incelenen 16 Y-STR lokusu i¢inde en az olarak 0,473 bulunmustur. Bu
calismada, yapilan bazi yayinlarla(39, 78, 79, 82, 86) benzer olarak DYS391 lokusu
incelenen lokuslar arasinda genetik c¢esitliligi en diisiik olarak bulunmustur. Ayrica
bir calismada da ikinci en diisiik genetik ¢esitliligi olan lokus olarak
belirtilmistir(77). Rustamov ve ark. 'nin (72) yaptig1 calismada 10-13 aras1 aleller ile
en sik olarak 11 aleli, Asicioglu ve ark.(82) nin yaptig1 ¢alismada 9-12 arasi aleller
ile en sik 10 aleli, Cakir ve ark.(73)’nin yaptig1 calismada 9-12 arasi aleller
gdzlenmis olup en sik gozlenen alel 10 olarak bildirilmistir. Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik 10 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda
populasyonunda 10-12 arasi aleller ile en sik olarak 11 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
olarak 10 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 9-11 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-
12 aras1 aleller ile en sik 10 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 9-12
arasi aleller ile en sik 10 aleli, Cin populasyonunda 9-11 aras1 aleller ile en sik olarak
10 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
11 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 9-12 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli gdsterilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da bulunan
13 aleli ve Pakistan populasyonunda gdzlenen 7 alelinin Elazig populasyonu icin
belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS439 lokusu i¢in 7 farkl alel saptanmistir. Bu aleller 8, 9,
10, 11, 12, 13 ve 14’tiir. Saptanan aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan 8 ve genetik c¢esitlilik 0,721 olarak tespit edilmistir. Cakir ve ark.(73) 9-14
arasi aleller ile en sik 12 aleli, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 10-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 10-14 aras1 aleller
ile en sik gdzlenen 12 aleli, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik olarak 12 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 9-

14 aras1 aleller ile en sik olarak 11 aleli gosterilmistir. Bu ¢alismada Irlanda ve
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Singapur populasyonunda gézlenen 15 alelinin Elazi§ populasyonu icin belirleyici
olmadig tespit edildi.

Bu ¢alismada Y GATA C4 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller
20, 21, 22, 23, 24, 25 ve 26°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 21, en
az rastlanilan alel ise 25 ve 26 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik cesitliligi
incelenen lokuslar arasinda {i¢iincli en yiiksek olarak 0,747 bulunmustur. Butler ve
ark.(88) Amerika’da yaptig1 bir calismada Kafkas populasyonunda 20-26 arasi
aleller ile en sik olarak 23 aleli, Afrika Amerikalis1 populasyonunda 17-25 arasi
aleller ile en sik olarak 21 aleli ve koyu tenli populasyonda 17-27 aras1 ayrica 21,3
aleli ve en sik olarak da 23 aleli oldugu tespit edilmistir. Bu ¢alismada, Amerika
Afrikali ve koyu tenli populasyonlarda gozlenen 17, 18 ve 19 alelinden kiiciik
alelinin Elaz1g populasyonunda belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS392 lokusu icin 8 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 10,
11, 12, 13, 14, 15, 16 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en
az rastlanilan alel ise 17 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik ¢esitliligi 0,628
olarak bulunmustur. Stenersen ve ark.(86) Irak ve Somali populasyonlarinda
yaptiklar1 calismada Irak populasyonundaki en diisiik genetik cesitliligi olan lokus
olarak bildirilmistir. Rustamov ve ark.’nin(72) yaptig1 calismada 10-15 aras1 lokuslar
gozlenmis olup, en sik alel 13 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) bu lokus i¢in
10-15 aras1 alel ile en sik gozlenen aleli 11, Cin’de populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik gozlenen aleli 14 olarak gostermislerdir(78). Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 10-15 aras: aleller ile en sik 13 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 9-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9, 11, 12 alelleri ile en sik olarak
11 aleli tespit edilmis olup, genetik gesitliligi en diisiik lokus olarak bildirilmistir.
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi aleller ile en sik olarak 14
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 11 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 10-15 arasi aleller
ile en sik olarak 13 aleli, Cin populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14

aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 8-12 arasi aleller ile en sik
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olarak 11 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-14 arasi
aleller ile en sik gozlenen alelin 11 oldugu, ayrica bu lokus genetik cesitliligi en
diisiik olarak bildirilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da yapilan ¢alismalardan farkl
olarak 16 ve 17 aleli Tiirkiye populasyonuna gore Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel oldugu, ancak yurt disinda yapilan bazi ¢calismalarda(75, 77, 80) gézlenen 8 ve 9
alelinin Elaz1g populasyonu i¢in belirleyici alel olmadigi bulundu.

Bu ¢alismada Y GATA H4 lokusu i¢in 6 farkli alel gézlenmistir. Bu aleller 8,
9, 10, 11, 12 ve 13’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan alel 8 ve genetik ¢esitliligi 0,691 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 10-14 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli oldugu tespit
edilmistir. Bu lokus ile ilgili yurt i¢1 herhangi bir ¢aligma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda gozlenen 14 lokusu Elazig populasyonu icin belirleyici olmayip, 8
ve 9 alellerinin belirleyici alel oldugu bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum
yapilabilmesi i¢in yeni ¢aligmalarin sayismin artirilmasi ve elde edilen verilerle
karsilagtirilmasi gerekmektedir.

Bu ¢alismada DY S437 lokusu i¢in 6 farkli alel gbzlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 14, 15 ve 16°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 14, en az
rastlanilan alel ise 9 ve genetik ¢esitliligi 0,568 olarak bulunmustur. Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 14-17 aras: aleller ile en sik 15 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 14-16 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 7-11 arasi aleller ile en sik 8 aleli, Hou ve ark.(87) Cin
populasyonunda 14-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli tespit edilmistir. Bu
calismada, Pakistan populasyonunda tespit edilen 7 ve 8 alelinin Elazi§ populasyonu
icin belirleyici alel olmadigi, ancak bulunan 9, 10 ve 11 alelinin Isvigre, Irlanda ve
Cin populasyonuna gore belirleyici alel olduklar1 tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S438 lokusu i¢in 7 farkl alel gézlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 12, 13, 14 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 10, en az
rastlanilan alel 17 ve genetik c¢esitliligi 0,729 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
9-12 arasi aleller ile en sik gdzlenen aleli 10, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Ballard ve ark.(75)

Irlanda populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Huang ve
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ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 10,
Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-13 arasi aleller ile en sik
gozlenen aleli 11, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
gbzlenen aleli 10 olarak bildirmislerdir. Bu ¢alismada, i¢ Anadolu populasyonuna
gore 13, 14 ve 17 alelleri, Irlanda, Tayvan ve Pakistan populasyonlarina gore ise 14
ve 17 alelleri Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu calismada DYS448 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 17,
18, 19, 20, 21, 22 ve 23’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 20, en az
rastlanilan alel 23 ve genetik ¢esitliligi 0,714 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 15-23 arasi aleller ile en sik olarak 18 alelini bildirmislerdir.
Bu lokus ile ilgili yurt i¢inde herhangi bir calisma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda goézlenen 15 ve 16 lokusunun Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel olmadiklar1 bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum yapilabilmesi i¢in yeni
calismalarin  sayismim artirilmast ve elde edilen verilerle karsilagtirilmasi
gerekmektedir.

Genetik c¢esitliligi en yiiksek lokuslar DYS385a/b (0,962) ve DYS458
(0,777), en diisiikk lokuslar ise DYS391 (0,473) ve DYS437 (0,568) olarak
bulunmustur.

Arastirma kapsaminda incelenen tiim lokuslar dikkate alinarak yapilan
haplotip analizi sonucu 250 bireyde 250 farkli haplotip elde edilmistir. Boylece elde
edilen ayirma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Sonug olarak 16 Y-STR (DY S456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DYS448) lokusunun
Elazig populasyonu i¢in ayirma gii¢lerinin yiiksek oldugu, babalik tayinleri ve adli

olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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OZET

Calismamizda, Elazig populasyonundaki erkek bireylerin Y kromozomu
iizerinde bulunan 16 lokusa ait kisa ardisik tekrar dizilerinin polimorfizm oranlarinin
saptanmast amaclanmaktadir. Saptanan bu polimorfizm ile Tirkiye populasyonuna
ait Y-STR DNA bankalarmin olusturulmasi ve adli olaylarda Elazig populasyonuna
ait 16 Y-STR lokusunun ayirt etme giicii incelenmistir. Ayrica bazi soy agaci
belirleme ¢aligmalar1 ve toplu go¢ olaylarmin aydinlatilmasinda da katki saglayacagi
diistiniilmektedir.

Bu ¢aligma, Firat Universitesi Tip Fakiiltesi Adli Tip Anabilim Dali DNA
Laboratuarinda, en az {i¢ nesil Elazig’da yasayan ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi
olmayan 250 erkek bireyden alinan kan ornekleri lizerinde yapildi. Almman kan
orneklerinden Invisorb Spin Blood Mini Kit ile genomik DNA’lar elde edildi. Elde
edilen izolat DNA’larin saflig1 ve miktar1 Nanodrop 2000c spektrofotometre cihazi
ile Olciildiikten sonra AmpF/STR Y-Filer TM PCR Amplification Kiti kullanilarak
istenilen lokuslara ait gen bdlgeleri ¢ogaltildi. PCR iiriinlerinin ABI 310 Sekans
cithazinda elektroforezleri yapildi ve GeneMapper Software Version 3.2 programinda
sonuclar analiz edildi. Flde edilen sonuglar Arlequin 3.0 programinda
degerlendirildikten sonra gézlenen haplotipler ve sikliklar1 belirlendi.

Tiirkiye’de 16 Y-STR lokuslarina (DYS456, DYS3891, DYS390, DYS3891I,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635, DYS392, Y
GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) ait az sayida, Elazig’da ise heniiz hicbir
calisma yapilmamistir. Y-STR sikliklar1 her iilkenin toplumlari i¢in farkl oldugu gibi
ayni lilkedeki etnik gruplar icin bile farkli olabilmektedir. Bu nedenle yurt disindaki
caligmalarla belirlenen Y-STR sikliklarmin Tiirkiye icin de gecerli oldugunu
varsaymak ya da bu sikliklara dayali islemleri uygulamak sakincali ve bilimsel
temelden yoksun olmaktadir. Bu ¢aligmada Elaz1g iline ait belirleyici 6zel bir alel
tespit edilmemis olup, genetik cesitliligi en yiiksek lokus DYS385a/b (0,962), en
diisiik lokus ise DYS391 (0,473) olarak bulunmustur. Ayrica DYS19 lokusunda 15-
16 duplikasyonu tespit edilmistir. Tiim lokuslar dikkate alindiginda 250 bireyde 250
cesit haplotip elde edilmis ve aywrma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Elaz1g
populasyonu i¢in ayirma giiciiniin yiiksek olmas1 sebebiyle 16 Y-STR lokusunun,

babalik tayinleri ve adli olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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Sonug olarak, bu calisma ile 16 Y-STR lokusu haplotipleri ile alel frekanslar1
ve genetik cesitlilikleri elde edilerek, bu veriler ile dnceki populasyon ¢alismalarinin
karsilastirilmasmna ve filogenetik iliskilerin aydinlatilmasma katki saglanacagi

diistiniilmektedir.

Anahtar kelimeler: Y kromozomu, kisa ardisik tekrar dizileri, haplotip, Elaz1g



ABSTRACT

EXAMINING THE DISTRIBUTION OF ALLELE FREQUENCIES OF 16 Y
SHORT TANDEM REPEAT (STR) LOCI IN THE ELAZIG POPULATION

The purpose of our study is to research the polymorphism rates in the short
sequential iterative sequences of the 16 loci on the Y- chromosome of masculine
individuals, who are members of the population in Elazig. It has been aimed with the
detected polymorphism to constitute Y-STR DNA banks which belong to the Turkish
population, and to examine the sensibility of 16 Y-STR loci which belong to the
population of Elazig in forensic cases. It’s also considered that it will also have a
share in enlightening some familytree determinations and mass migrations.

This study was carried out at the DNA Laboratory of the Department of
Forensic Medicines at the Firat University Faculty of Medicines, on blood species of
local 250 masculine individuals in Elazig who weren’t relatives of eachother.
GenoMik DNA isolations were derived from blood species. The AmpF/STR Y-Filer
TM PCR Amplification Kit of the isolated DNA were used for ingreasing the gens
areas of the desired loci. The electrophoresis of PCR items was carried out with the
ABI 310 Sequence Device, and the results were analyzed with GeneMapper
Software Version 3.2. The haplotypes and densities which emerged after the results
were evaluated with Arlequin 3.0, and were determined respectively.

There are few studies related with Y-STR loci in Turkey (DYS456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448), and none
in Elazig. Y-STR are unique for each community and are also unique for every
ethnic society in the same country. Thus, considering that Y-STR densities which
were determined abroad, were also valid for Turkey or applying processes based on
these densities is wrong and displays a deprivation of any scientific basis. In our
study, no special allele was found in Elazig, and the highest genetic variety locus was
DYS385a/b (0,962), the lowest was DYS391 (0,473). 15-16 dublication was detected
in locus DYS19. 250 varieties of haplotypes were derived from 250 individuals and a

sensibility of 1.0000 resulted when all the loci were taken into attention. It’s
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determined that the 16 Y-STR loci is reliable for paternity tests, and forensic cases
because the sensibility for the population of Elazig is high.

As a result, the haplotypes, allele and haplotype frequences of locus 16 Y-
STR were derived, and it’s supposed that contribution will be caused to the
comparison of these data and the previous population studies, and enlightenment to

the phylogenetic relations.

Keywords: Y chromosome, short tandem repeat, haplotype, Elazig
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1. GIRIS

Yasam, hiicrelerin bir canli organizmay1 meydana getirmek ve siirdiirmek i¢in
gerekli olan genetik bilgileri depolama, geri alma ve ¢evirme yetenegine baghdir. Bu
kalitsal bilgi hiicre boliinmesiyle bir hiicreden onun yavru hiicresine ve bir organizma
neslinden bir sonrakine, organizmanin tireme hiicreleriyle gecer. Bu bilgiler her canli
hiicrede biitlin olarak bir tiiriin ve onun bireylerinin 6zelliklerini belirleyen bilgi
iceren elemanlar olan genler seklinde depolanir(1-3). Giliniimiizde insan
deoksiriboniikleik asit (DNA)’leri arasinda farkliliklar olusmasi, baslangigtan bu
yana mutasyonlarin birikmesinin sonucudur. Bu farkliliklar, o insanlarin genetik
gecmisinin tarihine ve akrabaliklarina 1s1k tutacak diizeydedir. Molekiiler teknikler
bu kayitlar1 degerlendirmeye olanak saglamakta ve yol gostermektedir. Bu da
insanlarin genetik farkliliklarinin, evriminin 6grenilmesine yonelik ilgide ve bu
amagla yapilan caligmalarda hizli artisa neden olmustur (2).

Y kromozomu, yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugunda olan en kiigiik ikinci
insan kromozomudur. Insan genomunun sadece %2’ sini olusturmaktadir(2, 4).
Mayoz béliinme sirasinda psddootozomal bolgeleri (kisa kolun distal ucunda PARI,
uzun kolun tepe kisminda PAR2) disinda rekombinasyona ugramamasi nedeniyle,
babadan ogula degismeden aktarilmaktadir. Ayrica diger kromozomlara nazaran
daha diisiik oranda mutasyon hizina sahip olmasi1 nedeniyle filogenetik ve adli tip
calismalarinda Y kromozomu, otozomal ve mitokondrial DNA’ya nazaran daha
avantajhidir(2, 5, 6).

Deoksiriboniikleik asit polimorfizmleri, DNA molekiiliiniin yapisinda yer
alan ve bireyler arasinda farklilik gosteren niikleotid degisimleridir. Bu degisimler
ekson veya intron bolgelerinde olabilmektedir. DNA polimorfizmi, delesyon,
insersiyon, nokta mutasyonlar vb. mutasyonlar sebebiyle olugsmaktadir. Ancak DNA
dizisindeki bu farklara intron bolgelerde ekson bolgelere gore daha siklikla
rastlanilmaktadir(4, 7, 8).

Short tandem repeat (STR)’ler yiiksek polimorfizme sahip oldugundan
populasyon genetigi c¢alismalarinda adli bilimlerde tercih edilen markerlar
olmuslardir. Insan kimlik testi ile adli vakalarda kanit ile siiphelinin eslesmesi, nesep
tayinleri, tarihsel arastirmalar, kayip kisilerin arastirilmasi, biiyiik felaketlerde
cesetlere ait parcalarin birlestirilmesi, su¢lularin DNA bankalarmin olusturulmasinda
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ozellikle kullanilirken(9), Y kromozomu STR incelemeleri, erkek profili ve erkege
ait Ozellikleri belirlemek icin degerli olup kadin karaktere ait profili belirlemek
acisindan kullaninmi s6z konusu degildir. Ayrica babadan ogula biitiin olarak
aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyonlar disinda ayni olmaktadir.
Y kromozomu STR incelemeleri popiilasyon genetigi, goglerin belirlenmesi, erkek
tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amagli da kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
olaylarinda olay yerinde bulunan kadm-erkek karisim kaynakli biyolojik
materyallerden erkek bireyin identifikasyonunda 6nemlidir(2, 10). Cinsel suglarin
tamamina yakimi erkekler tarafindan islenmektedir. Bu da sadece paternal (babadan
ogula) kalitim gosteren Y kromozomunu adli genetik yonden daha ilgi ¢ekici ve
onemli hale getirmistir(10).

Adli olgularin genetik kimliklendirilmesinde, insanlarin “’parmak izi yerine
gecen’” DNA farkliliklarindan yararlanilmaktadir(8, 11, 12). Molekiiler tekniklerin
ve teknolojinin hizli ilerleyisi ile olay ortaminda birakilan tek bir hiicreden yola
cikilarak suclunun tespit edilmesi miimkiin hale gelmistir. DNA tiplendirmesi, 1985
yilinda PCR’mn gelismesi ile birlikte baglamig, 1990 yilinda ilk STR gelistirilmis,
1992 yilinda ilk a¢iklanan STR’nin kapiller elektroforezi yapilmistir. 1996 yilinda ilk
ticari STR multiplex kiti olusturulmus, 1998 yilinda US National Database (NDIS)
ile CODIS lokuslar1 tanimlanmig ve 2000 yilinda ticari STR kitlerinin rutin kullanimi
oldukca artmistir(9).

Bu calismada, en az ii¢ jenerasyon Elazig’da yasayan ve birbirleriyle erkek
atasal akrabaligi olmayan 250 erkek bireyin 16 Y-STR lokusuna ait genotipler
bulunarak, bu lokuslarm alel frekanslar1 ve genetik ¢esitliligi hesaplanmistir. Boylece
yerel populasyonlarla yapilmig veya yapilacak ¢alismalarla karsilastirilmasi, ayrica
tim populasyonlarin DNA verisi olusturuldugu zaman, populasyonlarin orjini ve

yapis1 hakkinda katki saglayacagi sdylenebilir.
1.1. DNA Molekiiliiniin Yapisi

Deoksiriboniikleik asit {i¢ {initeden olusan polimerik bir niikleik asit
makromolekiiliidiir. Bunlar, bes karbonlu seker (deoksiriboz), azot tastyan bir baz ve
bir fosfat grubudur. Bazlar, piirin (adenin ve guanin) ve pirimidin (timin ve sitozin)
bazlar1 olmak {izere iki gruba ayrilir. Bir baz, fosfat ve seker grubundan olusan
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niikleotidler, komsu deoksiriboz birimleri ile 5’-3” fosfodiester baglar1 ile uzun
poliniikleotid zincirleri seklinde polimerize olurlar (Sekil 1). Bu zincirlerden her biri
bir DNA zinciri veya bir DNA ipligi olarak bilinir(4, 5, 13).

Insan genomu, yaklasik 50 milyon (en kiigiik kromozom olan 21. kromozom)
ile 250 milyon (en biiyiik kromozom olan 1. kromozom) arasinda degisen sayida baz
cifti iceren poliniikleotid zincirleri bulundurmaktadir(4, 13).

1953°de James Watson ve Francis Crick, DNA’nin bilinen ¢ift sarmal (double
helix) modelini kurdular. Bu helikal yap1, bazlar arasindaki hidrojen bagiyla bir arada
tutulan ve ters yonde ilerleyen iki poliniikleotid zincirden olusmus, saga doniislii
spiral bir merdivene benzemektedir (Sekil 1). Iki iplik birbiri ekseni etrafinda
antiparalel olarak sarilmasi ile meydana gelen ¢ift sarmal yapidadir(4, 14). Bir
zincirdeki adenin (A), digerindeki timin (T) ile guanin (G) ise digerindeki sitozin (C)
ile eslesir. Sonug olarak, bir zincirdeki niikleotid baz dizisine ait bilgi, diger zincirin
baz dizisini otomatik olarak belirlemektedir. Iki poliniikleotid zincir, farkli iplikler
iizerindeki bazlarin arasindaki hidrojen baglariyla bir arada tutuldugundan biitiin
bazlar c¢ift sarmalmn i¢ tarafinda, seker-fosfat omurgasi ise dis taraftadir(4, 5, 15).
DNA’nin, hiicre ¢ekirdeginde paketlenmesinin ilk basamagi niikleozom olusumudur.
DNA molekiiliiniin lizin ve arjininden zengin bazik histon proteinleri ile baglanmasi
ile kromatin yapisi olusur(4, 14).

Okaryotlarda ¢ekirdekteki DNA, farkli kromozomlar arasinda boliinmiistiir.
insan genomu (yaklasik 3,2x10° niikleotid) 24 farkli kromozoma dagitilmistir(4). Her
kromozom ¢ok wuzun bir dogrusal DNA molekiilinden meydana gelmistir.
Kromozomlar, DNA paketlenmesiyle ilgili proteinlere ek olarak, gen ifadesi, ayni

DNA yapimi1 ve onarimi i¢in gerekli olan bir¢ok baska proteini de igerir(4, 14, 15).

Deoksiriboniikleik asit molekiiliiniin baz dizisinin tiimii protein liretiminden
sorumlu degildir. Protein kodlayan kisim tiim genomun %3’i kadardir. Geri kalan
kistm ise protein kodlamasi gerceklestirmez. Kodlama yapmayan bdlgelerin
fonksiyonlarinin ne oldugu heniiz tam olarak bilinmemektedir. Asir1 degiskenlik
gosteren bu bolgelerin polimorfizmlerinin sebebi delesyon, insersiyon, nokta

mutasyonlar1 ve ardisik tekrar eden dizinlerdir(13, 16).

Deoksiriboniikleik asit, RNA ve protein arasindaki iligki birbiri i¢ine
gecmistir. DNA RNA’nin, RNA ise polipeptidin sentezini ve dizisini belirler. DNA
3



ve RNA’nin sentez ve metabolizmasinda 0zgiil proteinler yer almaktadir. Bu bilgi
akis1 molekiiler biyolojinin santral dogmasi olarak adlandirilir. Genetik bilgi, DNA’
da kod (genetik kod) araciligi ile saklanir. Bu kodlar polipeptidlerin aminoasit

dizilerini belirleyen ve birbirlerine komsu olan baz dizileridir(14).
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Sekil 1 (17). Hiicrede DNA’nin yapist.
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1.2. Genetik Polimorfizm

Polimorfizm bir populasyonda veya populasyonlar arasinda, bir genin alelleri
ya da bir kromozomun homologlariyla birlesen ¢esitli fenotipik formlarin varlig1 yani
bir lokusta bir alelden fazlasmin bulunmasi durumudur. Ayrica bir toplumun genetik
yapisindaki varyasyonlarin (farkliliklarn) varligi ve birden fazlasmin birlikteligi
“’genetik polimorfizim’’ olarak adlandirilir(8, 11).

Genomdaki degisiklikler yapisal gen bolgesinde olabilecegi gibi yapisal
olmayan boélgelerde de yer alabilmektedir. Yapisal gen boélgesinde olabilecek
degisiklikler gen iirlinliniin islevsel bozukluguna neden olursa, bu degisiklikleri
tastyan bireylerin toplumsal ayiklanmasi ile sonucglanabilmektedir. Dolayisiyla
yapisal gen bdlgelerinde gozlenen polimorfizm genellikle populasyonda bir siireg
icinde meydana gelen degisiklikleri tam olarak yansitmayacagindan filogenetik
calismalarda yeterince informatif (bilgilendirici) degildir. Buna karsilik yapisal
olmayan bolgelerdeki polimorfik degisiklikler c¢ogunlukla ayiklanmaya neden
olmayacagimdan (notral etkili) populasyon i¢cinde korunarak varliklarini
sirdiirebilmektedirler. Bu nedenle yapisal olmayan bdolgelerdeki polimorfizm
populasyonlardaki bireylere yansiyacagindan izlem ve degerlendirilmesi daha kolay
ve bilgilendirici olacaktir (18, 19).

Bir lokusun polimorfik olarak adlandirilmasi i¢in toplum icinde o lokusla
ilgili iki veya daha fazla allelin bulunmasi gerekmektedir(10). Insan genomundaki
polimorfik alanlar Sekil 2°de gosterilmistir.

A. Protein kodlayan bdlgedeki polimorfizim

B. Protein kodlamayan bdlgelerdeki polimorfizim
1. Cesitli sayida tekrar eden diziler (VNTR)
1.1. Makrosatellitler
1.2. Minisatellitler
1.3. Mikrosatellitler

2. Tek niikleotid polimorfizmi (SNP)



Protein kodlayan bdlgelerdeki polimorfizmler arasinda; kan gruplari, al-
antitripsin,  haptoglobin, transferin, seruloplazmin, apolipoproteinler ve
immunoglobulinler bulunmaktadir. Bu tir polimorfizmlerin ¢dziimlenmesinin
genetik, antropolojik ve klinik olarak 6nem tasidigi gosterilmistir(20, 21). Polimorfik
baz pozisyonlarinin orani, genomdaki rastgele olarak segilen DNA pargaciklar igin
asag1 yukar1 1/1000 baz ciftidir. Protein kodlayan bolgeler ise cok kati segici baski
altinda olmalar1 nedeniyle, genomda protein kodlayan boélgeler icin gdosterilen
heterozigot niikleotidlerin oranindan 2,5 kat daha fazladir (yaklasik olarak
1/2500)(15).

[HEAN GEHOMU
|

I 1
MITOKONDRIAL DHA GEKIRDEE GENOMU
(16.5 kb) (3 Million kb)
|
TOTAL GENOMUN VAKLASEH TOTAL GEHOMUN YAELAZIE
%5 T K ODLAYAH DIFTLER #%90-957T KODLAMAVAN DIZILER.
|
[ 1
TEEFARLATAN DA
TEERARLAMAY AN (5 4 ¥ GENOMITHITN
DIZILEE (%%70-73 R I
I
| |
KOM3U DIZILER
LIDER DIZILER PEEUD O GENLER
FRAGMAN DIZILER.
INTRONLAR
COGALTICILAE
SERPISTIRILMIS TEEKRARLIDHA ARDISIE TEKRARLI DA (% 10)
(% 10-157

ARDIZIE TEERARLI GEMLER SATELLIT(VAKL &S 5)
(EODLAY AH DIZILER) TEERARLAYAN OHITE= BIREAG
1000 EAZ GIFTIMDE BIR
MEROS ATELLIT ML SATELLIT

. LO5 AT 1500 LOKUS
MAKRO SATELLIT (BASITDIZLS TR) TEKCRARL AY AN DWITE-
(TAERARLAT AN (THITE= 25 BAT (IFTI, 10 B AT CIFTI
BIREAG 1000 B AT CIFTI) S0000L0EUS

Sekil 2 (8). Insan genomundaki polimorfik alanlar
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Belirli restriksiyon endoniikleaz kesilme bdlgelerindeki degisimlerden olusan
RFLP’ler tek niikleotit polimorfizmi (SNP, single nucleotide polymorphism) olarak
bilinir ve genel polimorfizim simiflandirilmasimin kiigiik bir alt grubunu olusturur(4,
12).

Cesitli kisa ardisik tekrarlardan meydana gelen baz dizileri VNTR
polimorfizimleri olarak adlandirilir. Meydana gelen bu tekrar dizilerine satellit DNA
denilmektedir Bu satellit DNA dizileri, genomdaki yerlesimlerine, tekrar dizilerinin
toplam uzunluguna ve tekrar birimlerinin uzunluguna gore farkhiliklar
gostermektedir(22). Satellitler, tekrar dizilerinin uzunluguna bagli olarak uzun
tekrarlar (makrosatellitler), kisa tekrarlar (minisatellitler) ve c¢ok kisa tekrarlar
(mikrosatelliler) olmak tizere 3’ e ayrilirlar.

Degisken sayidaki tekrarlayan 6-100 baz ¢ifti uzunlugundaki tekrar dizilerine
minisatellit DNA dizileri denilmektedir. Polimorfik 6zelliklerinden dolayr DNA
analizlerinde tan1 amacgh (babalik testi, adli tip, kalitsal hastaliklarda mutant allellerin

tespiti) olarak kullanilabilmektedir(10, 11).
1.3. Mikrosatellitler

Yapisal olmayan DNA boélgelerinde 2-7 baz c¢ifti tekrar dizilerinden olusan
kisa ardisik tekrarli DNA dizileri mikrosatellit olarak adlandirilir(23, 24). Tekrar
biriminin daha kisa olmas1 nedeniyle daha fazla polimorfizm icermeleri bakimindan
Ozel bir 6nem tasimaktadir. Zira tekrar birimi daha kisa olan bélgelerde, satellit
lokuslar1 i¢in temelde etken mutasyon mekanizmasi olan replikasyon kaymasi

(replication slippage) diger lokuslara gore daha fazla meydana gelmektedir(19, 25).

Mikrosatellitlerin genom i¢inde, kodlayici ve diizenleyici fonksiyonlari
oldugu diistiniilmektedir. Yapisal olmayan polimorfik bolgelere ait alellerin
mutasyonlar1 biriktirebilme 6zellikleri evrimle hizinin hesaplanmas1 ve gen gociiniin
izlemi i¢in daha tutarli bilgi olusturacagindan STR gibi bdlgeler filogenetik
calismalarda ve insan yayilim modellerinin olusturulmasinda bilgi kaynagi olarak

tercih edilir (26).

Bu tekrar dizilerinin yiiksek cesitliligi, populasyon genetigi, paternite ve
akrabalik tayininde genetik isaretleyici olmalarini saglamaktadir(10, 18, 25-29).

Genetik haritalamada marker (belirteg) olarak da kullanilan bu bdlgelerin
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arastirilmasi, farkli bolgelerde yasayan insanlar arasindaki farkliliklarin ve

olusturduklar1 haplotiplerin belirlenmesine yonelik yapilmistir(30-33).
1.4. Y kromozomu ve mikrosatellit polimorfizmi

Insan diploid bir canhdir. Y kromozomunun non-homolog (eslik
gostermeyen) bolgesi ve mitokondri DNA’s1 tek kopya halinde bulunmaktadir(34). X
kromozomu ve otozomal kromozomlar nesilden nesile aktarilirken rekombinasyona
ugrayabilirken, Y kromozomu sadece babasal ataya, mitokondri DNA’s1 ise
genellikle sadece anasal ataya sahiptir. Bu iki tip kromozom genellikle mayoz
sirasinda rekombinasyona ugramaz ve bilgi oldugu gibi aktarilir(2, 5, 11). Bu sebeple
alel ciftleri halinde bulunan lokuslara gore tek kopya halinde bulunan lokuslarin
incelenmesi belirtilen amaca daha uygun olacaktir.

Okaryotlarda niikleus DNA’sindan bagimsiz kalitim gdsteren organel
DNA’larinm varligi 1900°1li yillarin baslarinda gosterilmistir. Mitokondri DNA’s1
cift zincirli halkasal bir molekiildiir. Yaklasik 16,5 kb biiyiikliigiinde halkasal
DNA’ya sahiptir. Mitokondri DNA’s1 kendi islevleri i¢in gerekli biitiin RNA tiirlerini
ve bazi proteinleri sifreleyen genetik bilgiyi tasimaktadir. Mitokondrial DNA
dizisinin biiylik bir kismi yapisal genleri icerir. Aralarda az miktarda kodlanmayan
DNA dizileri de bulunmaktadir. Genomu, niikleer genoma nazaran ¢ok daha kiigiik
ve deneysel calisma yapilabilmesi daha kolaydir (4, 10).

Y kromozomu 21. kromozomdan sonraki en kiiclik insan kromozomu olup,
yaklasik 60 milyon baz ¢ifti uzunlugundadir. insan genomunun sadece %2’ sini
olusturmaktadir(35). Kromozomun kisa ve uzun kollarmin distal uglarinda iki
psodootozomal heterokromatik alan (PAR1 ve PAR2) bulundurmaktadir. Bu alanlar,
iki sex kromozomunun (X-Y) mayoz esnasinda dogru ¢iftlesmesinden sorumlu olup,
X kromozomu dizilimi ile homoloji gostermektedir(35)(Sekil 2) (33).

Y kromozomunun %60’dan fazlasi kromozomun q kolunda bulunan tekrar
motiflerinden olusur(36).

Y kromozomu konsorsiyumu (YCC)’nun elde ettigi veriler, Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Referance Database) i¢inde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun 6nerdigi ve en iyi sonug¢ alinan DYS19, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS385a,b, DYS438 ve
DYS439 lokuslar1 genisletilmis (expanded) haplotip lokuslari, DYS19, DYS389I,
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DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392 ve DYS393 lokuslar1 ise minimal haplotip
lokuslar1 olarak adlandirilmistir.

Y kromozomu ile ilgili 6zellikle 90’larin ikinci yarisindan sonra bir¢ok caligma
yapilmistir. Degisik tilke, halk, topluluk veya cografik bolgelerle ilgili ¢cok sayida
calisma literatlirde(29-32, 37-39) yaymlanmistir. Yapilan caligmalarla alelik
polimorfizmler, buna bagli olarak haplotipik polimorfik dagilimlar ve bu lokuslarin
mutasyon sikliklar1 belirlenmeye calisilmis, toplumlararasi baglant1 ve akrabalik

dereceleri, insan evrimi ve go¢ yollar1 arastirilmistir(40, 41).

- Xp22.32

- Xp22.2

_: p =

. Xpll.3

- Xpl1.22

Xql2

S=-Yp11.31

‘ Yq11.2:
= Yql1.223

Yql2

Sekil 3 (42). X ve Y kromozomlarinin genel karsilastiriimasi

Ozetleyecek olursak; Y kromozomu polimorfizminin incelenmesi 6zellikle
asagidaki dort konu bakimindan 6nem kazanmaktadir:
1. Insan evrimi ve insan evriminin genel ¢1kis noktasi
2. Adlitp
3. Babalik tayinleri

4. Gog yollari



Calismamizda kullanilan 16 Y-STR lokuslar;; DYS456, DYS389I/11,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DY S448) yiiksek derecede
polimorfizm gosteren genisletilmis haplotip lokuslari igermesi, sadece Elazig yerli
erkek bireylerinin haplotip profilini gostermesi agisindan daha spesifik ve birey
sayisi agisindan diger caligmalarla karsilastirildiginda oldukga yeterli olmasi

nedeniyle 6nemlidir.

DYs4s58 DYS450 DY35459a
DYS463 DYS449 DY S464b DYS464c
DYS455 DYsS454 DY S464a DYs4dsedd

DYS448
DYS463|nvysas DYS447 DYS452

T T[T T T I T 1T 11
Mb | 5 |1p |k15|

DY3458b

Dvsses  DYS19 pysast\ DYS390 [ Dys3ez
— - DYS389 lill 2
Minimal haplotype loci DYS385a DYS385b 7

=X T D

heterochromatin

Sekil 4 (43). Bilinen baz1 Y-STR lokuslarinin Y kromozomu tizerindeki yerlesimleri

Diinyadaki Y kromozomu ile ilgili ¢caligmalarin bir merkezde toplanmasi ve
uygun smiflandirma yapilabilmesi amaciyla 1995 yilinda Y Kromozomu
Konsorsiyum’’u YCC kurulmustur(2). YCC’nin elde ettigi veriler Y-STR Haplotip
Referans Veritaban1 (YHRD-Y-STR Haplotype Reference Database) iginde
toplanmistir. Bu konsorsiyumun oOnerdigi ve en iyi sonu¢ alman 9 lokusun
olusturdugu haplotip (DYS19, DYS385a/b, DYS389I/II, DYS390, DYS391,
DYS392 ve DYS393) “minimal haplotip” olarak tanimlanmistir. “’Genigletilmis
(expanded) haplotip’’ ise minimal haplotip lokuslarna ilaveten YCAIla/b duplike
lokuslarinin eklenmesi ile olusan 11 lokusun olusturdugu haplotiptir(44). Biz
calismamizda minimal haplotip lokuslara ilave olarak SWGDAM (Scientific
Working Group on DNA Analysis Methods)’ 1 tavsiye ettigi DYS438 ve DYS439
lokuslar1 ile yiiksek polimorfizm gosteren DY S437, DY S448, DYS456, DYS458, Y
GATA H4 ve DYS635 (Y GATA (C4) lokuslarini inceledik.
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Mikrosatellitlerin allelik durumu polimeraz zincir reaksiyonu (PCR) tarafindan
ortaya konmaktadir. DNA laboratuarlarnda PCR’mn énemi c¢ok biiyiiktiir. Ik defa
1985 yilinda tarafindan yalnizca birkag saatte DNA’nin spesifik zincirlerinin
milyonlarca kopyasinin yapilabilmesinin bulunmasi ile molekiiler biyoloji tamamen
degistirmistir (41).

Polimeraz zincir reaksiyonunun temel bilesenleri, kalip olarak kullanilan DNA
molekiilii, DNA polimeraz enzimi, primerler, dANTP karigimi, tampon ve MgCl, diir.
Polimeraz zincir reaksiyonu ¢ift iplikli bir DNA molekiiliinde hedef dizilere iki
oligoniikleotid primerin baglanmasi ve uzamasi esasma dayanir. Amplimer olarak da
adlandirilan oligoniikleotid primerler, kalip DNA molekiilii yaklagik 94° gibi yiiksek
sicaklik derecelerinde denatiire edildikten sonra, tek iplikli DNA molekiilleri
iizerinde kendilerine tamamlayici olan bdlgelerle melezlenirler. Primerlerin spesifik
olarak hedef dizilere baglanmasi diisiik sicaklik derecelerinde gerceklesir. DNA
polimeraz enzimi, uygun tampon ve dort cesit deoksiriboniikleotid trifosfat (ANTP)
varliinda primerin 3’ hidroksil ucundan uzamasm saglar. Boylece kalip DNA
ipligine tamamlayici olan yeni DNA molekiilii sentezlenmis olur. Bir PCR dongiisii
denatiirasyon, primerin eslenmesi ve uzama olarak adlandirilan {i¢ agsamadan olusur.
Ardarda tekrarlanan denatiirasyon, primerlerin baglanmasi ve primerlerin uzamasi
evreleriyle DNA pargalari iissel olarak artar(45) (Sekil 5).

Polimeraz zincir reaksiyonunda her dongiiniin sonunda yeni sentezlenen DNA
zincirleri, bir sonraki dongii i¢in hedef (ata) zincir olabilir. Sekil 6° da gorildiigi gibi
bu reaksiyonun ana iiriinii, sonu oligoniikleotid primerlerin 5’ ucu olan ve uzunlugu
primerler arast uzaklikla tanimlanan bir dsDNA parcasidir. Basarili bir
amplifikasyonun ilk dongiisiiniin iirtinleri, iki primerin baglanma bolgeleri arasindaki
uzakliktan daha fazla uzunluga sahip, farkli boyutlarda DNA molekiillerdir. ikinci
dongiide, istenen uzunluktaki DNA zincirleri olusur. Bu {iriiniin miktar1 diger
amplifikasyon dongiilerinde lineer olarak cogalir ve reaksiyonun temel c¢iktisini
olusturur. Amplifikasyon, baslangictaki ana zincirin reaksiyon sonundaki kopya
sayist bi¢iminde (2"-2n)x formiiliiyle agiklanir. Burada n dongii sayisi, 2n ilk ve
ikinci dongiiden sonra elde edilen uzunlugu bilinmeyen iiriinler, x ana zincirin kopya

sayisidir(46) (Sekil 6).
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Sekil 5 (47). PCR ¢ogaltiminin basamaklar1
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{Andy Vierstraste 159%)

Sekil 6 (47). DNA’nin tissel olarak ¢cogaltilmasi
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1.5. Y Kromozomunun Adli Olaylarda Kullanimi

Adli, antropolojik, evrimsel ve nesep tayini ¢calismalarinda Y-STR lokuslarina
ilgi giderek artmaktadir. Y kromozomu polimorfizmi ¢alisildiginda, polimorfizmin
populasyon bilgileri hakkinda c¢ok Onemli ayrmtili veri tabanlarmma sahip
olunmaktadir.

Y kromozomu STR incelemeleri, popiilasyon genetigi, goclerin belirlenmesi,
erkek tarafindan akrabaliklarin degerlendirilmesi ve baglant1 analizi ile adli genetik
kimliklendirme (identifikasyon) amaclh kullanilmaktadir. Ozellikle cinsel saldir1
suclarinda, hem saldirgan erkege hem de magdureye ait deliller karigik haldedir.
Erkek kadin oraninin kadmn lehinde oldugu karisik Orneklerde otozomal DNA
calisildiginda fazla miktarda olan ve baskin durumda bulunan kadma ait DNA,
ortamdaki gerekli maddeler i¢in yarigmakta ve erkege ait DNA’nin amplifikasyon
sanst olduk¢a diismektedir(24). Bir ¢alismada 500 pg erkek DNA’sinin kadin
DNA’st ile 1/4000 oraninda karistirildigi ¢aligmada tam bir Y-STR profili
okunabilmistir. Ancak erkek/kadin oranmin 1/5000 ve iizerinde oldugu karisimlarda
Y-STR amplifikasyonunun inhibe oldugu bildirilmektedir(1, 2). Bu gibi durumlarda
failin saptanmasi ve olayin aydmlatilmasi i¢cin bu karisimdan saldirgan erkege ait
materyalin ayrilabilmesi ve erkek profilin belirlenebilmesi son derece onemlidir. Y
kromozomu testleri; saldirgan erkek ile magdure kadinin biyolojik Orneklerinin
karigim halinde oldugu bu tiirde biyolojik delillerde; stiphelilerle karsilastirilabilecek
nitelikte, yeterli ve giivenilir bilgi vermektedir. Ancak Y-STR’nin ayrim giicii
otozomal STR’lerden belirgin olarak diisiiktiir(48) ve atasal soylar ayn1 Y-STR
haplotiplerine sahip olmasi nedeniyle (mutasyon olmadig: taktirde) babalar, ogullar,
erkek kardesler, amcalar ve atasal kuzenler birbirinden ayirt edilemezler ve otozomal
STR’ ler ile desteklenmesi gerekmektedir. Y kromozomu babadan ogula komple
(biitiin olarak) aktarildigindan, ayni ailenin erkek bireylerinde mutasyon ve genetik
anomaliler disinda, ayni olmaktadir (48, 49). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan

Y-STR louslar1 ve uzunluklar1 Sekil 7°de gosterilmektedir.
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AmpF/STR® Yfiler™
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100 bp 200 bp 300 bp 400bp

DYS5393 DYS391 DYS439 DYS635 DYS392

GS500-internal lane standard

Sekil 7 (50). Giiniimiizde yaygin olarak kullanilan AmpF/STR YFiler lokuslari

1.6. Y kromozomu Lokus Mutasyonlar

Genetik profilin degerlendirilebilmesi i¢in c¢alisilan her lokusun mutasyon
oranlarinin bilinmesini gerektirir. Otozomal STR’ lerin tersine Y-STR mutasyon
oranlarma ait bilgiler son zamanlara kadar sinirliydi. Heyer ve ark. (51), Binchi ve
ark. (37), Kayser ve ark’ nin (52, 53) yaptig1 calismalar bu eksikligi nispeten
gidermistir. Bu c¢alismalarda bazi lokuslarda (DY S392, DYS393) hic mutasyona
rastlanmazken, DYS390 lokusunda bu oran 8,58x10~ olarak saptanmustir. Tiim
lokuslar dikkate almndiginda ise ortalama mutasyon oram1 2,8x10° olarak
bulunmustur. Bu sonu¢ her bin baba/ogul ¢iftinden yaklasik ii¢iinde mutasyon
bulunacagi anlamina gelmektedir. Literatiirde bazi lokuslar i¢in duplikasyon
bildirilmistir (DYS19 ve DYS385). DYS19 lokusunda duplikasyon orani %0,12
olarak saptanmistir(38, 52, 54, 55).

Babalik testlerinde 6-15 STR lokusu i¢in bir veya iki lokusta mutasyona
uygun dislama saptandiginda bu durum babaligin dislanmasindan ziyade mutasyona
atfedilir. Oysa ikiden fazla dislama baba adaymin biyolojik baba olmadig: yoniinde
yorumlanir. Babaligin dislanmasi1 ancak yeterli sayida, ornegin 9 Y-STR lokusu

calisildiginda en az 3 diglamanin saptanmasi ile miimkiin olur(53).
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2. GEREC VE YONTEM

2.1. incelenen Mikrosatellit Lokuslari

Bu c¢alismada, en az ii¢ nesil Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal
akrabaligr bulunmayan 250 erkek bireyde, Y kromozomu spesifik 16 lokusun
incelenmesi amag¢lanmistir. Bu lokuslar DYS456, DYS3891, DYS390, DY S389IlI,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA
C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448’dir.Incelenen
lokuslardan DYS392 lokusu triniikleotid tekrar, DYS19, DYS385a/b, DYS389I,
DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS393, DYS456, DYS458, DYS439, DYS635, Y
GATA H4, DYS437 lokuslar1 tetraniikleotit tekrar, DYS438 lokusu pentantikleotit
tekrar ve DY 'S448 lokusu hekzaniikleotit tekrar igermektedir.

Bu calismada 16 Y-STR lokusu incelemek icin (46) Y-filer (Applied
Biosystems, Foster City, CA) kitini kullandik.

2.1.1. DYS456 lokusu

Bu lokus (AGAT), dortli tekrar ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 12 ile 18
arasinda, uzunluk ise 100 ile 124 B¢ arasinda degigsmektedir. AGAT tekrar sayisi ile
allel sayis1 paralel olarak degigsmektedir. En sik goriilen alel 15 (alel siklig1 0,42069),
uzunluk 112 B¢, mutasyon hizi % 0,53, genetik cesitliligi ise 0,70864 olarak
bildirilmistir(56). Tablo 1°de lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

verilmektedir.

Tablo 1. DYS456 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS456 Alelleri 12 13 14 15 16 17 18
Uzunluk (Bg) 100 104 108 112 116 120 124
Bg: Baz cifti

Asagida, 15 tekrarli 112 B¢ uzunlugundaki (AGAT);s DYS456 aleline ait

zincir dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/
AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/ATTCCATT
AGTTCTGTCCCTCTAGAGAACCCTAATACATCAGTTTAAGAA
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2.1.2. DYS 389 I/II lokusu

Bu lokus (DYS389I); (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 9 ile 16 arasinda, uzunluk ise 143 ile 171 Bg
arasinda degismektedir. Birinci ve iigiincii parca TCTG, ikinci ve dordiincii parga
TCTA tekrarlarmdan olusmaktadir. Ikinci ve iigiincii tekrar pargasi arasinda, 5° ucu
primer dizisinin benzeri dizi bulunmaktadir. DYS389 lokusu, STR bdlgesinin PCR
ile ¢ogaltilmas1 sonucu biri biiyiik (dort tekrar parcasini da igerir), digeri kiigiik
(iglincii ve dordiincii tekrar parcasini igerir) iki {iriin elde edilir. DYS389 I
lokusunda en sik gdzlenen alel 13, en az rastlanan alel 16, mutasyon orani ise %
0.24 olarak bildirilmistir(57). Tablo 2°‘de lokusun tiim alellerinin genel

siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 2. DYS389 I lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 I Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (B¢) 143 147 151 155 159 163 167 171
Bg: Baz cifti

Asagida ornek olarak 12 tekrarli 154 B¢ uzunlugundaki DY S389 I alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun primerinden sonra 3 TCTG ardindan 9 TCTA tekrar1

mevcuttur.

TA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATC
AATCTATCTATTTATCTAGCAGTCCATCATCT

Bu lokus (DYS3891I); (TCTG), (TCTA), (TCTG)q (TCTA), dortlii tekrarlar
ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 24 ile 34 arasinda, uzunluk ise 255 ile 295 Bg
arasinda degismektedir. Yapilan son caligmalarda en sik gozlenen alel frekansi 26,
mutasyon oranmi ise % 0,35 olarak bildirilmistir(57). Tablo 3‘de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 3. DYS389 II lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS389 II Alelleri 24 25 20 27 28 29 30 31 32 33 34

Uzunluk (B¢) 255 259 263 267 271 275 279 283 287 291 295

Bg: Baz ¢ifti
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Asagida ornek olarak 29 tekrarli 273 B¢ uzunlugundaki DY S389 II alelinin
dizilimi verilmistir. Lokusun tekrar birimleri 5 TCTG, 12 TCTA, 3 TCTG ve son
olarak 9 TCTA’dan meydana gelmistir.

5...CCAACTCTCATCTGTATTATCTATGTGTGTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTA/TCTA/TATTATACCTACTTCTGTATCCAACTCTCATCTGTAT
TATCTATGTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCT
A/TCTA/TCTA/TCTA/TCCCTCCCTCTATCAATCTATCTATTTATCTAGCAG
TCCATCATCTATCTATGACATTCTTCTACTACTCAGGCATAAC...3

2.1.3. DYS390 lokusu

Bu lokus (DYS390), (TCTG), (TCTA)m (TCTG), (TCTA)q dortli tekrarlari
ile tanimlanmaktadir. Tekrar birimleri heterojendir. Birinci ve iiglincii pargalar
TCTG, ikinci ve dordiincii tekrarlar TCTA birimlerinden olusmustur. Tekrar sayisi
17 ile 28 arasinda, uzunluk ise 188 ile 232 B¢ arasinda degismektedir. Tekrar
bolgelerinde TCTG ve TCTA degisik sayida siralanmaktadir. Yapilan son
calismalarda en sik gozlenen alel frekansi 24 (0,36574), uzunluk 216 B¢, mutasyon
hiz1 % 0,25 ve genetik ¢esitlilik (GD) 0,75855 olarak bildirilmistir(58). Tablo 4‘de

lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi verilmektedir.

Tablo 4. DYS390 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS390 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24 25 26 27 28

Uzunluk (B¢) 188 192 196 200 204 208 212 216 220 224 228 232

Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 25 tekrarli 220 B¢ uzunlugundaki (TCTG)g (TCTA)12 (TCTG),
(TCTA)4 tekrarli DYS390 lokusunun alel dizilimi verilmistir.

S ... TATATTTTACACATTTTTGGGCCCTGCATTTTGGTACCCCATAAT
ATATTCTATCTA/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/TCTG/T
CTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/T
CTA/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCATCTATCTATCTTTCCTTGTT
TCTGAGTATACACATTGCAATGTTTTCATTTTACTGTCAC...3

17



2.1.4. DYS458 lokusu

Bu lokus (DYS458), (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 13 ile 20 arasinda, uzunluk ise 127 ile 155 B¢ arasinda degismektedir. En sik
goriilen alelin tekrar sayis1 17 (0,32199), uzunluk 143 B¢, mutasyon hizi % 1,06 ve
genetik cesitlilik (GD) 0,78058 olarak bildirilmistir(59). Tablo 5°de lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi verilmektedir.

Tablo 5. DYS458 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS458 Alelleri 13 14 15 16 16,2 17 172 18 182 19 19,2 20

Uzunluk (Bg) 127 131 135 139 141 143 145 147 149 151 153 155

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 17 GAAA tetraniikleotid tekrarli DYS458 lokusunun, 143 Bg

uzunlugundaki 6rnek dizilimi verilmistir.

GAAAGAAAGAAAAGGAAG/GAA
A/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/

2.1.5. DYS19 lokusu

DYS19 lokusu, (TAGA)stagg(TAGA), dortlii tekrarlari ile tanimlanmaktadir.
Ug¢ TAGA tekrarindan sonra, ikinci parcada bir TAGG tekrar1 ve iiciincii pargada ise
degisen sayida TAGA tekrarlarindan olusur. Tekrar sayist 10 ile 19, uzunluk ise 233
ile 269 arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 14 (0,52893), uzunluk 249 Bg,
mutasyon hiz1 %0,25, genetik cesitlilik ise 0,64388 olarak bildirilmistir(60). DYS19

lokusuna ait alellerin genel siniflandirmasi Tablo 6’da verilmektedir.

Tablo 6. DYS19 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS19 Alelleri 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19

Uzunluk (B¢) 233 237 241 245 249 253 257 261 265 269

Bg: Baz cifti

Asagida 14 tekrarli 248 B¢ uzunlugunda (TAGA)stagg(TAGA);; tekrar

dizilimli DY S19 aleline ait dizilim verilmektedir.
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S5LACTACTCAGTTTICTCTTATAGTCTTITITTAATATATATATAGTATTA
TATATATAGTGTTATATATATATAGTGTTT/TAGA/TAGA/TAGA/TAGG/TA
GA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/T
ATAGTGACACTCTCCTTAACCCAGATGGACTCCTTGTCCTCACTACATGG
CCATGGCCCGAAGTATTACTCCTG:GTGCCCCAGCCACTATTITCCACGTG
CAGAGATTGAC...

2.1.6. DYS385a/b lokusu

Bu lokus (DYS385a/b), y kromozomu iizerinde duplike sekilde iki kopya
halinde bulunmaktadir. Kopyalar ayni genomik dizi icerdiklerinden kullanilan
primerler her iki kopyaya da baglanir ve iki farkli lokus gibi (DYS385a ve
DYS385b) degerlendirilebilir. Bu lokus (GAAA), dortlii tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 7 ile 24 arasinda, uzunluk ise 241 ile 308 Bg
arasinda degigsmektedir. En sik gozlenen aleller 11-14 (0,28972) ile 11-15 (0,06986),
mutasyon hizi %0,21, genetik cesitlilik ise 0,83510 olarak bildirilmistir(61). Bu

lokusun alellerinin genel smiflandirmasi Tablo 7°de gosterilmistir.

Tablo 7. DYS385 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS385 Alelleri 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16

Uzunluk (Bg) 241 245 249 253 257 261 265 269 273 277

DYS385 Alelleri 16,3 17 17,2 17,3 18 19 20 21 22 23 24
(devami)

Uzunluk (devarm) 280 281 282 283 284 288 292 296 300 304 308

Bg: Baz ¢ifti

Asagida 11 tekrarli 257 B¢ uzunlugundaki DYS385a/b lokusuna ait alelin

dizilimi 6rnek olarak gosterilmektedir.

5’...AGCATGGGTGACAGAGCTAGACACCATGCCAAACAACAACAAAG
AAAAGAAATGAAATTCAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAGAAAGAAAGT
AAAAAAGAAAGAAAGAGAAAAAGAGAAAAAGAAAGAAAGAGAAGAA
AGAGAAAGAGGAAAGAGAAAGAAAGGAAGGAAGGAAGGAAGGAAG
G/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/GAAA/G
AAA/GAGAAAAAGAAAGGAGGACTATGTAATTGGC...>
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2.1.7. DYS393 lokusu

DYS393 lokusu (AGAT), dortlii tekrarlarini icermektedir. Tekrar biriminin,
tekrar sayisinin degismeyecek sekilde 5’ ucuna dogru 1 B¢ kaymasi ile TAGA, 2 B¢
kaymast ile AGAT seklini almaktadir. Tekrar sayis1 9 ile 17 arasinda, uzunluk ise
108 ile 140 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 13 (0,71153), uzunluk
124, mutasyon hiz1 %0,08 ve genetik ¢esitlilik ise 0,46218 olarak bildirilmistir(62).
DYS393 lokusu alelleri ve uzunluklarinin genel siniflandirilmas: tablo 8’de
gosterilmistir.

Tablo 8. DYS393 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS393 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 108 112 116 120 124 128 132 136 140
Bg: Baz cifti

Asagida Ornek olarak verilen dizilim, 15 tekrarli 132 B¢ uzunlugundaki

DY S393 lokusuna aittir.

/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGA
T/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AGAT/AT
GTATGTCTTTTCTATGAGACATA

2.1.8. DYS391 lokusu

Bu lokus (DY S391) (TCTA), dortli tekrarlarint igermektedir. Tekrar sayis1 6
ile 14 arasinda, uzunluk ise 89 ile 121 B¢ arasinda de§ismektedir. Son yapilan
calismalarda en sik gozlenen alel 10 (0,56033), uzunluk 105 B¢, mutasyon hizi
%0,28, genetik cesitlilik ise 0,53511 olarak bildirilmistir(63). Bu lokusun alellerinin

genel siiflandirmasi Tablo 9°da gosterilmistir.

Tablo 9. DYS391 lokusu alellerinin genel siiflandirmasi

DYS391 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 89 93 97 101 105 109 113 117 121
Bg: Baz ¢ifti

Asagida, 11 TCTA tekrarli 107 B¢ uzunlugundaki DYS391 aleline ait dizilim

gosterilmektedir.
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TGTCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA
/ITCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTGCCTATCT

2.1.9. DYS439 lokusu

Bu lokus (DYS439) (GATA), dortlii tekrarlarmi icermektedir. Tekrar sayist 9
ile 16, uzunluk ise 205 ile 233 B¢ arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 12
(0,44770), uzunluk 217 B¢, mutasyon hizi %0,61 ve genetik cesitlilik 0,67060
olarak bildirilmistir(64). Tablo 10’da lokusun tiim alellerinin genel siniflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 10. DYS439 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS439 Alelleri 9 10 11 12 13 14 15 16
Uzunluk (Bg) 205 209 213 217 221 225 229 233
Bg: Baz cifti

Asagida, 12 tekrarli 217 B¢ uzunlugundaki DY S439 lokusuna ait alel dizilimi
ornek olarak verilmistir.

AACATTTAAGTCTTTAATCTATC
TTGAATTAATAGATTCAAGGTGATAGATATACAGATAGATAGATACATA
GGTGGAGACAGATAGATGATAAATAGAA/GATA/GATA/GATA/GATA/GA
TA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GATA/GAAAGTATAAGTAA
AGAGATGAT

2.1.10. DYS635 (Y GATA C4) lokusu

Bu lokus (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA), (TGTA), (TCTA),

tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 26 arasinda, uzunluk ise 234 ile
270 Bg arasinda degismektedir. En sik gozlenen alel 23 (0,45658), uzunluk 258 Bg,
mutasyon hizi %0,46, genetik cesitlilik 0,71341 olarak bildirilmistir(65). Tablo

11°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 11. DYS635 (Y GATA H4) lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

DYS635 Alelleri 17 18 19 20 21 21,3 22 23 24 25 26

Uzunluk (B¢) 234 238 242 246 250 253 254 258 262 266 270

Bg: Baz ¢ifti
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Asagida 23 tekrarli 258 B¢ uzunlugundaki DYS635 (Y GATA C4) lokusuna

ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

TGCTGCTGAATGGGAGCAGA
AATGCCCAATGGAATGCTCTCTTGGCTTCTCACTTTGCATAGAATC/TCTA/
TCTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/
TGTA/TGTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/
ATTTTCTTTATCCATTCATTGATTGATGGATATTTGGGCTGGTTCC

2.1.11. DYS392 lokusu

Bu lokus (DYS392) (TAT), t¢li tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayis1 6 ile 17 arasinda, uzunluk ise 290 ile 323 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 11 (0,41899), uzunluk 308 B¢, mutasyon hizi %0,07, genetik cesitlilik
0,64804 olarak bildirilmistir(66). Tablo 12°de lokusun tiim alellerinin genel

simiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 12. DYS392 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS392 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17

Uzunluk (B¢) 290 293 296 302 305 308 311 314 317 320 323 326

Bg: Baz cifti
Asagida 12 tekrarli 311 B¢ uzunlugundaki (TAT);, DYS392 lokusuna ait alel
dizilimi 6rnek olarak verilmistir.

GCCCAAGTGATCTTGCAACATCTCCA
TCCATGTTGCTCCAAAGGACCCAATTTTACTGTAAATGGTTGTATAGTATT
TTATGGTCTACATAGACCATATTTACCATATGTTCATCCATATTTTCTTCA
TTAATCTAGCTTTTAAAAACAACTAATTTGATTTCAAGTGTTTGTTATTTA
AAAGCCAAGAAGGAAAACAAATTTTTTTCTTGTATCACCATTTATT/TAT/
TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TAT/TTACT

2.1.12. Y GATA H4 lokusu

Bu lokus (TAGA),ATGGATAGATTA (GATG),AA (TAGA), tekrarlar1 ile

tanimlanmaktadir. Tekrar sayist 8 ile 13 arasinda, uzunluk ise 122 ile 142 Bg
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arasinda degismektedir. En sik goézlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 Bg,
mutasyon hizi % 0,43, genetik cesitlilik 0,62142 olarak bildirilmistir(67). Tablo

13°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmas1 gosterilmektedir.

Tablo 13. Y GATA H4 lokusu alellerinin genel siniflandirmasi

Y GATA H4 Alelleri 8 9 10 11 12 13
Uzunluk (Bg) 122 126 130 134 138 142
Bg: Baz cifti

Asagida 12 tekrarl 138 B¢ uzunlugundaki (TAGA)» Nj; (gatc), aa (taga)s Y
GATA H4 lokusuna ait alel dizilimi 6rnek olarak verilmistir.
ATTTAAGATAGATAGATAGATCTATA
GATAGATAGGTAGGTAGG/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG
A/TAGA/TAGA/TAGA/TAGA/TAG

2.1.13. DYS437 lokusu

Bu lokus (TCTA), (TCTG), (TCTA)4 tekrarlar1 ile gosterilmistir. Tekrar
sayisi 13 ile 17, uzunluklar ise 181 ile 197 B¢ arasinda degismektedir. En sik
gozlenen alel 15 (0,43754), uzunluk 189 B¢, mutasyon hizi % 0,13, genetik cesitlilik
0,62142 olarak bildirilmistir(68). Tablo 14’de lokusun tiim alellerinin genel

smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 14. DYS437 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS437 Alelleri 13 14 15 16 17
Uzunluk (Bg) 181 185 189 193 197
Bg: Baz ¢ifti

Asagida 15 tekrarli 189 bp uzunlugunda DYS437 lokusuna ait (TCTA)
(TCTG), (TCTA)4 dizilimli alel zinciri 6rnek olarak verilmistir.
GCCCATCCGG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTA/TCTG/TCTG/TCTA/TCTA/TCTA/TC
TA/TCATCTATCATCTGGGAATGATGTCTATCTACTTATCTATGAATGATA
TTTATCTGTGGTTATCTATCTATCTATA
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2.1.14. DYS438 lokusu

Bu lokus (DYS438) (TTTTC), besli tekrarlar1 ile tanimlanmaktadir. Tekrar
sayist 6 ile 14, uzunluklar ise 300 ile 340 B¢ arasinda degismektedir. En sik gbzlenen
alel 12 (0,41945), uzunluk 330 B¢, mutasyon hiz1 %0.07, genetik cesitlilik 0,68963
olarak bildirilmistir(69). Tablo 15°de lokusun tiim alellerinin genel smiflandirmasi

gosterilmektedir.

Tablo 15. DY S438 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS438 Alelleri 6 7 8 9 10 11 12 13 14
Uzunluk (Bg) 300 305 310 315 320 325 330 335 340
Bg: Baz ¢ifti

Asagida (TTTTC);, 12 tekrarli 330 B¢ uzunlugundaki DY S438 lokusuna ait

alelinin dizilimi 6rnek olarak gosterilmistir.

AACGGTAAACAGTATA/TTTTC/T
TTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TTTTC/TT
TTC/TTTTC/TATTTGAAATGGAGTTTCACTCTTGTTGCCCAGGCTGAAAT
GCAATGGTGTGATCTCGACTCACCACAACCTCCACTTCCCAGGTTCAAGC
GATTCTCCTGCATCAGCCTCCCAGGTAGCTGGGATTATAGGCGTCTGCCA
CCACGCCCAGCTAATTTTTTGTGTTTTTAGTAGAGACAGGGTTTCACCATG
TTGGTGAGGCTGGTCTCG

2.1.15. DYS448 lokusu

Bu lokus aralarinda 42 bazgifti bulunan AGAGAT altili tekrarlar1 ile
tanimlanmaktadir. Tekrar sayis1 17 ile 24, uzunluk 299 ile 341 arasinda
degismektedir. En sik gbézlenen alel 19 (0,43250), uzunluk 311 B¢, mutasyon hizi
%0,11, genetik cesitlilik 0,69218 olarak bildirilmistir(70). Tablo 16’da lokusun tiim

alellerinin genel smiflandirmasi gosterilmektedir.

Tablo 16. DY 'S448 lokusu alellerinin genel smiflandirmasi

DYS448 Alelleri 17 18 19 20 21 22 23 24
Uzunluk (B¢) 299 305 311 317 323 329 335 341
Bg: Baz cifti
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Asagida en sik gozlenen 310 B¢ uzunlugundaki (AGAGAT)11(N)s
(AGAGAT)g tekrarli DYS448 lokusuna ait 19 alelinin dizilimi 6rnek olarak

gosterilmistir.

ATAAAGAACAGAGAAGTGTCAAAGA
GCTTCAATGGAGATTAGAAATAGAGATCGCGAGACAGAAAGGGAGATAG
AGACATGGATAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGA
GAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/ATAGAGATAGAG
AGATAGAGATAGAGATAGATAGATAGAGAA/AGAGAT/AGAGAT/AGAG
AT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAT/AGAGAGGTAAAG
ATAGAGATAAATTT

2.2. Cahsma Grubu

Bu c¢alisma kapsaminda, geneli temsil etmesi amaciyla en az ii¢ nesil
Elazig’da yasamis ve birbiriyle erkek atasal akrabaligi bulunmayan saghkli 250

erkek birey incelemeye alinmistir.

Yukarida belirtilen 6zelliklere uyan kisiler; calismanin amaci ve yontemi
hakkinda bilgilendirilmis, ayrica yeterince bilgilendirildikleri ve kendi iradeleriyle bu
calismaya katildiklarin1 gdsteren bilgilendirilmis goniillii onam formu kisiler

tarafindan imzalandiktan sonra her bireyden EDTA’l1 tiipe 2 cc kan 6rnegi alind1.
2.3. DNA izolasyonu

» 1,5 ml lik receiver (toplama) tiipii i¢erisine 200 mikrolitre kan 6rnegi, 200
mikrolitre Lysis Buffer HL ile 20 mikrolitre Proteinaz K konulur ve 5 dakika
56 C° de termal seykir cihazinda bekletildi.

> Ornek iizerine 200 mikrolitre Binding Buffer HL eklenip 2,0 ml lik RTA
spin filtreli tiipe aktarilarak 13.000xg devirde 2 dakika santfifiij edilir ve
toplama tiipli degistirildi.

» Toplama tiipii degistirilmis olan spin filtreli tiip igerisine 500 mikrolitre
Wash Buffer I eklenip 13.000 xg devirde 1 dakika santfifiij edilir ve toplama
tiipti degistirildi.

» Filtre tizerine 700 mikrolitre Wash Buffer II eklenerek 13.000xg devirde 1
dakika santfifiij edilir ve toplama tiipii degistirildi.
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» Wash Buffer igerisinde bulunan alkolden filtreyi ve DNA’y1 arindirmak i¢in
4 dakika 13.000xg devirde santrifiij edilir ve kapak agik bir sekilde 3 dakika
bekletildi.

» Spin filtre 1,5 ml lik receiver tiipe almir ve {izerine 56 C ° ye 1sitilmig 200
mikrolitre Elution Buffer D eklenip 1 dakika oda sicakliginda bekletildi.
8000 xg de 1 dakika santrifiij ettikten sonra filtre atilir ve elde edilen DNA

ornegi ¢alisilmak tizere +4 C ° de bekletildi.

Elde edilen tiim DNA izolatlarinin kantitatif ve kalitatif 6l¢ctimleri Nanodrop
2000c spektrofotometre cithazinda yapildi.

2.4. Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR)

Izole edilen DNA &rneklerinde Y kromozomu iizerinde bulunan lokuslar
(DYS456, DYS3891, DYS38911, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393,
DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437,
DYS438 ve DYS448) her biri i¢in spesifik olan primerler ile uygun PCR

protokollerinde cogaltilmistir.

Deoksiriboniikleik asit triinlerinin, AmpF/YFiler PCR Amplification Kit
(Applied Biosystem, Foster City, CA, USA) ile uygun protokol kullanilarak
amplifikasyonlar1 saglandi. Her bir 6rnek i¢in PCR tiipiine 9.2 ul PCR Reaction Mix,
5.0 ul Primer Set, 0.8 ul Tag Gold® DNA Polymerase ve 10.0 pl 1/200 oraninda
dilie edilmis olan DNA 0Ornegi konularak miks hazirlandi ve asagidaki PCR
protokoliine gore her bir DNA 6rneginin PCR islemi yapild1.

Y kromozom STR lokuslar1 i¢in uygulanan PCR protokolii:

Baslangi¢ denatiirasyonu : 95 C de 11 dakika

Denatiirasyon : 94 C de 1 dakika

Annealing (baglanma) : 61 Cde 1 dakika » 30 dongii
Extension (uzama) : 72 C de 1 dakika

Son extensiyon : 60 C de 80 dakika
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2.5. Elektroforez ve Tiplendirme

Elde edilen PCR firiinlerini tiplendirmek i¢in ABI 310 Genetik Analiz
cthazinda vyiiriitiilerek, analiz edilip pik degerleri ¢ikartildi. Genetik Analiz cihazina

konulmadan once 310 sekans tiiplerine;

12 pl formamid

0,5 pl GeneScan 500 LIZ Size Standart

1 ul PCR iirtinii DNA 6rnegi konuldu ve kapaklar1 kapatild1.

Ayrica her yiiriitme sirasinda, bir sekans tiiptine 1 pl AmpF/YFiler Kit Allelic
Ladder konuldu. Ornekler 95°C’de 3 dakika denatiire edildi. Denatiirasyon sonrasi
tiipler -20°C” de 3 dakika bekletildi ve elektroforez cihazina yiiklendi. Elektroforez
sona erdikten sonra sonug¢lar GeneMapper IDv3.2 programu ile analiz edildi. Elde
edilen bu degerler sequences ladders referans alinarak karsilastirilip, alel frekanslar1

analiz edilmek {izere tablo haline getirildi.
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3. BULGULAR

DYS456, DYS 3891, DYS3891I, DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b,
DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y GATA C4), DYS392, Y GATA H4,
DYS437, DYS438 ve DYS448 lokuslar1 i¢cin GeneMapper Software Version 3.2
programi ile sonuglar elde edildi. Elde edilen tiim haplotiplerin Arlequin 3.1 istatistik
programu kullanilarak her bir lokus i¢in genetik ¢esitlilik ve alel frekanslari tablo ve

sekil halinde sunulmustur.

Tablo 17. Elaz1g yerlisi 250 erkek bireyin incelenen 16 Y-STR AmpFISTR Y filer

paneli

n 456 3891 390 38911 458 19  385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
1 15 14 22 30 18 15 15-15 12 10 11 20 11 12 14 9 19
2 15 13 23 29 15 14 12-19 12 10 11 21 17 12 14 9 21
3 15 13 22 29 17 13 14-14 13 10 12 21 10 12 16 10 21
4 14 12 24 29 19 15 14-15 13 10 12 23 11 12 14 11 19
5 15 13 23 30 17 14 12-12 13 10 12 23 11 11 15 10 20
6 16 13 24 29 16 14 12-15 12 11 12 23 13 12 15 12 20
7 17 14 25 31 16 16 11-15 13 11 10 24 11 12 14 11 20
8 15 13 25 32 17 13 17-18 13 10 13 23 11 11 14 10 20
9 15 13 24 29 15 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
10 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
11 16 13 25 31 17 16 9-12 12 10 13 21 12 12 14 9 21
12 17 13 24 30 18 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 10 20
13 14 12 23 29 19 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
14 14 12 23 29 18 14 13-19 12 10 11 21 11 11 14 10 20
15 16 13 22 29 17 13 14-16 13 10 12 22 15 9 14 11 19
16 15 14 23 30 19 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
17 15 13 22 31 15 14 13-15 12 10 11 21 11 11 14 9 22
18 15 14 23 30 16 13 13-16 13 10 12 21 13 11 15 9 19
19 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 22 11 12 14 9 21
20 16 13 24 31 18 15 12-14 12 10 13 23 11 11 14 9 20
21 15 13 23 31 17 14 12-13 12 10 12 21 11 12 14 10 21
22 16 13 25 31 15 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
23 16 14 23 30 14 15 12-13 13 10 11 25 12 11 14 10 18
24 15 13 24 30 16 14 12-16 12 11 13 23 14 12 15 12 19
25 15 12 22 30 16 13 16-18 14 10 12 21 11 9 14 10 21
26 15 12 23 28 18 14 13-16 12 10 12 21 12 11 14 9 21
27 15 14 22 30 17 14 10-10 12 10 11 21 12 12 14 9 20
28 16 12 24 28 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
29 16 14 24 31 15 14 12-13 12 10 11 21 11 12 15 9 19
30 15 12 24 29 19 13 17-18 12 10 12 21 11 11 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
31 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 13 15 12 19
32 16 13 24 30 16 16 9-11 13 11 10 23 11 12 14 11 20
33 14 12 23 29 19 14 13-20 12 10 11 21 15 11 14 10 18
34 15 13 24 30 17 15 13-14 12 9 11 21 11 11 14 9 20
35 15 12 24 29 18 13 12-18 12 10 13 21 11 10 14 10 20
36 18 14 24 30 16 14 12-17 12 11 12 21 11 11 15 10 21
37 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
38 15 12 21 28 16 16 14-15 15 10 11 21 11 11 16 10 20
39 16 14 23 29 14 17 13-19 13 10 12 20 10 12 14 11 19
40 16 13 23 30 16 14 18-18 13 10 12 20 11 12 14 10 20
41 15 13 23 29 16 14 13-16 12 10 11 22 11 11 15 9 21
42 15 13 24 29 17 14 11-14 14 10 12 23 12 11 15 10 23
43 15 13 23 31 17 15 14-17 14 10 11 22 15 11 15 9 19
44 15 14 22 31 18 15-16  15-16 14 10 11 22 11 12 15 10 21
45 16 13 24 31 17 15 12-14 12 10 13 22 12 11 14 9 20
46 14 13 23 30 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
47 16 12 21 29 18 16 13-16 13 11 10 22 11 12 16 10 23
48 16 13 24 30 17 15 12-14 12 10 13 21 11 11 14 9 20
49 15 12 23 31 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
50 14 14 23 32 17 14 15-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
51 16 12 24 29 17 12 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 20
52 15 13 23 30 17 14 13-19 12 10 11 20 11 10 14 10 21
53 13 12 22 31 17 14 13-21 8 8 12 20 11 10 14 10 20
54 15 12 19 30 17 16 10-12 8 10 11 23 12 10 15 9 21
55 14 14 23 32 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
56 15 14 22 30 18 16 15-17 12 10 11 20 11 12 14 9 19
57 16 13 24 29 16 14 12-16 12 11 12 23 13 12 15 12 19
58 16 14 26 32 16 15 11-14 13 11 10 23 11 13 14 11 20
59 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 12 21 11 12 15 9 21
60 14 13 23 29 15 15 12-16 12 10 12 22 11 12 14 9 21
61 15 13 24 29 17 14 13-15 12 10 11 21 11 11 15 9 19
62 15 12 23 30 17 14 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
63 15 13 24 30 17 15 13-15 13 10 12 20 11 12 16 10 19
64 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
65 15 13 23 29 16 14 12-13 13 10 10 24 12 12 14 10 20
66 15 12 24 28 15 15 11-13 12 10 11 23 13 12 15 12 19
67 15 13 21 30 17 15 13-14 14 10 11 21 11 11 16 10 22
68 16 13 24 31 17 14 13-15 12 10 13 22 12 11 14 9 19
69 16 13 24 30 17 14 12-14 13 10 13 22 16 12 14 9 20
70 16 13 25 30 16 16 12-14 13 10 11 24 11 12 14 11 20
71 15 14 25 30 14 17 11-15 13 10 11 24 13 12 14 11 19
72 15 12 22 29 19 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
73 16 13 24 29 14 14 11-12 13 10 12 26 12 11 14 11 17
74 15 13 23 28 15 15 10-16 12 10 11 21 11 12 14 9 21
75 15 13 22 29 16 15 13-13 13 10 12 22 12 11 14 11 19
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
76 16 13 24 27 17 14 12-17 13 10 13 21 11 13 14 12 18
77 15 12 24 29 19 14 12-13 12 10 12 21 13 8 14 11 21
78 16 13 25 29 16 14 11-14 12 11 11 23 12 11 15 12 19
79 16 13 24 29 16 14 11-14 12 11 13 23 12 11 15 13 19
80 16 14 23 31 15 14 14-15 13 12 11 20 11 10 16 10 21
81 15 13 23 29 15 16 12-16 12 10 10 22 11 13 14 9 21
82 15 12 22 29 17 15 12-14 13 10 13 22 11 13 14 10 19
83 16 14 25 31 15 14 10-14 13 10 12 23 11 11 15 11 20
84 16 12 23 29 16 14 11-13 12 11 12 23 11 13 15 9 21
85 15 13 23 31 19 13 15-16 14 9 13 22 11 13 14 10 20
86 15 14 23 32 17 14 13-20 12 10 11 20 11 10 14 10 21
87 16 15 23 31 17 14 11-13 13 10 11 21 12 12 15 10 21
88 17 13 24 31 15 14 11-15 13 11 13 23 16 12 14 11 20
89 18 14 22 30 17 15 16-18 12 10 11 21 11 12 14 9 19
90 16 12 24 28 14 14 13-14 13 10 12 21 11 11 15 10 20
91 15 13 25 30 18 14 12-14 13 9 11 21 11 12 14 10 19
92 15 12 25 29 17 14 12-17 13 10 9 21 12 10 14 10 17
93 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 23 11 11 14 10 21
94 16 13 22 29 16 14 14-14 13 10 11 22 11 11 14 9 21
95 13 12 24 28 17 15 14-18 12 10 11 21 11 11 16 9 19
96 15 13 23 29 17 14 12-14 13 11 14 23 13 11 15 10 19
97 17 13 23 30 16 13 15-16 13 10 12 21 11 11 14 11 20
98 15 14 23 30 17 14 14-18 13 10 12 22 11 10 14 9 19
99 15 13 23 31 17 14 13-14 12 10 11 20 12 9 14 9 21
100 17 13 23 29 17 14 16-17 13 10 11 23 11 11 14 10 20
101 15 13 24 29 17 14 11-14 13 11 12 23 13 12 15 12 19
102 16 14 25 30 14 15 11-15 13 11 10 23 11 12 14 11 20
103 16 13 25 30 19 13 17-18 13 11 13 20 11 11 14 10 20
104 15 12 24 27 18 14 11-15 12 10 12 23 14 12 15 11 19
105 15 13 22 29 17 13 15-16 13 9 11 22 14 10 14 11 19
106 15 14 23 32 17 13 15-16 14 9 12 21 11 12 14 10 20
107 16 12 23 29 18 15 13-15 14 10 11 23 11 11 16 11 20
108 16 14 23 31 17 14 13-15 12 10 12 23 11 11 15 9 19
109 15 13 25 31 18 14 11-15 13 11 10 23 11 13 15 11 21
110 16 13 23 29 16 14 11-14 12 12 10 23 11 13 15 12 19
111 17 13 25 31 15 16 11-14 13 11 10 23 11 12 14 11 20
112 15 14 23 30 19 14 12-19 13 12 11 22 11 11 14 10 21
113 15 13 23 29 16 15 13-16 12 10 11 22 11 12 14 9 21
114 16 12 22 28 14 14 14-15 13 11 11 22 12 11 15 10 21
115 14 14 23 30 16 14 13-14 12 10 13 21 11 11 15 9 19
116 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 13 14 9 21
117 15 13 22 31 17 15 13-18 12 10 11 20 11 11 14 10 21
118 15 14 23 30 20 14 12-18 12 10 11 21 12 11 14 10 21
119 16 13 23 28 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
120 15 12 24 28 16 15 14-15 14 11 12 21 12 12 15 10 23
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
121 16 13 24 31 17 15 12-13 12 10 13 22 11 11 14 9 20
122 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
123 16 14 25 32 16 15 11-14 13 10 10 23 11 13 14 11 20
124 15 13 23 29 14 15 12-15 12 9 11 21 11 12 14 9 21
125 15 13 25 29 16 17 12-15 13 10 11 23 11 11 14 11 17
126 16 12 24 29 17 17 15-16 14 10 11 22 11 12 16 10 21
127 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 11 20
128 15 12 23 28 16 15 14-18 12 10 13 22 11 12 15 9 21
129 15 13 23 29 15 15 12-16 12 10 11 22 11 11 14 9 20
130 18 13 23 31 17 13 16-16 13 10 12 22 11 11 14 9 19
131 15 13 23 32 18 14 13-16 12 11 11 21 11 11 14 10 20
132 17 13 25 30 15 15 11-14 13 10 12 23 11 13 14 11 20
133 15 13 23 29 19 14 12-18 12 10 11 24 13 12 14 10 21
134 16 12 24 29 14 14 10-15 13 10 11 21 11 13 15 9 20
135 16 13 22 29 15 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 9 21
136 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
137 14 14 23 31 18 14 14-15 13 10 11 21 13 11 14 9 19
138 15 12 24 28 15 15 13-16 12 10 13 21 11 12 15 9 21
139 14 12 23 30 17 14 11-15 13 11 10 22 11 11 16 10 20
140 15 13 22 29 16 15 12-13 12 10 11 24 11 10 15 11 20
141 15 13 25 30 20 14 12-15 12 10 13 21 11 11 14 9 19
142 15 14 22 31 17 14 13-15 12 10 13 24 11 10 15 9 20
143 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 9 19
144 14 12 24 28 19 14 12-18 12 10 11 21 11 11 14 9 21
145 15 14 23 32 18 15 14-16 11 10 12 21 11 10 16 10 20
146 15 12 23 30 15 15 16-16 13 10 12 21 10 11 16 10 21
147 17 13 23 31 17 13 15-16 13 10 13 22 11 11 14 10 19
148 16 13 25 30 15 16 11-14 13 11 10 24 11 12 14 11 20
149 15 13 23 30 17 15 13-16 12 10 11 21 11 12 15 9 21
150 17 13 25 31 15 15 9-11 13 11 10 23 11 13 15 11 22
151 16 14 23 29 16 15 10-19 14 10 11 24 10 11 16 10 19
152 17 13 24 30 16 13 16-19 13 10 11 22 13 12 14 10 20
153 15 13 24 30 14 15 12-13 13 11 12 26 13 12 14 11 17
154 16 13 23 29 15 16 12-17 12 11 11 23 11 13 14 9 21
155 14 13 23 31 17 14 12-18 12 10 14 20 11 11 14 10 20
156 18 12 21 28 16 15 14-15 14 10 11 22 11 11 15 10 18
157 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
158 17 13 23 30 15 14 12-16 13 10 11 22 11 10 15 9 20
159 15 13 23 30 17 15 12-12 13 10 12 23 13 11 15 11 19
160 16 14 25 32 14 13 13-14 13 10 12 23 13 9 14 10 20
161 15 13 24 29 16 14 11-15 9 11 12 23 12 12 15 12 19
162 16 14 23 29 16 14 13-19 14 10 11 24 10 12 15 12 20
163 15 13 24 29 15 16 12-16 11 10 11 21 15 11 15 10 19
164 15 13 23 30 18 15 12-12 13 11 12 23 12 13 15 11 19
165 15 12 22 30 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 21
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
166 17 13 24 30 17 14 13-14 13 10 12 21 13 12 10 17 20
167 15 13 24 29 15 14 12-13 13 10 14 26 12 12 11 14 17
168 17 13 22 31 17 15 13-15 12 10 8 20 11 12 9 14 19
169 14 13 23 30 18 14 14-15 13 11 12 21 12 13 10 14 20
170 15 13 24 29 16 15 11-14 14 12 10 23 11 13 11 14 20
171 17 14 21 31 15 14 11-12 13 10 11 20 12 12 11 14 22
172 16 14 23 30 17 14 13-14 12 10 12 23 11 12 9 14 20
173 15 12 23 28 16 14 13-14 12 10 12 23 11 12 15 14 22
174 13 12 24 28 15 15 13-17 13 10 12 22 11 12 16 9 20
175 13 12 26 28 16 16 13-17 13 10 11 21 10 13 15 10 19
176 16 14 25 31 15 16 11-14 13 10 11 23 12 13 14 11 20
177 16 12 22 28 16 12 12-15 11 10 13 21 14 12 15 10 20
178 15 13 24 29 16 13 11-14 12 10 12 21 13 11 15 12 19
179 15 12 22 29 17 15 12-15 12 10 12 23 11 13 15 10 20
180 15 12 22 30 18 14 15-16 14 10 12 21 10 12 16 10 21
181 15 12 22 28 16 15 14-14 14 10 11 20 11 12 16 10 21
182 14 14 24 30 15 14 11-14 13 11 12 22 13 11 14 12 18
183 14 14 23 30 16 14 16-18 12 10 11 21 14 11 16 10 20
184 14 13 24 28 17 14 11-14 13 11 12 23 13 11 15 12 20
185 14 13 24 30 16 15 15-16 13 10 11 20 13 11 14 9 19
186 15 13 22 29 16 16 11-14 13 10 11 23 13 12 15 12 19
187 15 13 22 30 17 14 11-14 13 11 11 23 13 12 15 12 19
188 15 14 23 31 17 14 11-14 14 10 13 23 13 11 14 12 19
189 15 14 22 30 16 15 13-15 14 10 12 21 11 11 16 10 21
190 15 13 24 29 16 14 11-15 13 11 12 23 13 12 14 11 18
191 16 13 23 30 15 13 17-17 13 10 13 23 11 13 14 10 20
192 15 14 23 30 18 14 13-14 13 10 12 24 12 11 14 12 19
193 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 9 14 10 20
194 15 14 24 29 17 14 11-14 13 10 11 23 13 10 14 12 19
195 16 13 23 29 15 17 13-13 12 9 11 22 11 11 14 9 22
196 16 14 24 32 17 14 11-14 13 10 12 24 13 11 14 9 18
197 16 13 24 31 16 13 15-15 13 10 12 22 10 12 15 10 21
198 16 14 24 30 18 14 11-14 13 11 12 24 13 10 14 12 18
199 16 15 24 31 18 14 11-15 13 11 11 23 14 11 15 12 19
200 18 14 26 31 20 14 12-14 13 10 12 23 13 10 15 12 20
201 18 14 23 30 17 14 11-14 13 10 12 22 13 11 14 12 18
202 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
203 17 14 23 31 16 14 13-15 14 10 13 21 11 12 15 9 20
204 17 12 23 29 17 14 14-15 12 10 12 22 11 11 15 9 20
205 16 14 25 31 15 16 11-15 13 11 11 23 14 11 15 10 21
206 14 14 24 29 16 16 12-13 13 9 13 22 11 11 15 10 20
207 15 12 24 29 14 13 17-20 13 10 10 23 11 10 14 10 20
208 14 13 23 29 14 14 10-12 13 10 10 20 14 11 15 10 19
209 15 14 24 29 16 14 10-13 12 11 12 21 13 11 14 12 20
210 16 14 23 30 17 14 11-13 14 10 10 21 14 12 14 10 20
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n 456 3891 390 38911 458 19 385a/b 393 391 439 G.C4 392 G.H4 437 438 448
211 16 13 23 29 17 14 15-16 13 10 11 23 13 9 14 9 21
212 15 13 23 29 16 14 14-17 13 10 12 21 11 11 16 9 20
213 16 13 24 31 17 16 14-15 13 11 13 21 11 10 15 10 20
214 16 12 23 29 16 14 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
215 16 11 25 28 17 14 13-14 13 11 12 25 13 11 15 12 20
216 16 12 24 28 16 14 11-15 13 10 12 24 13 11 14 12 19
217 16 13 23 30 18 14 12-14 13 11 12 24 13 11 14 13 19
218 16 13 23 31 15 13 15-16 14 10 11 21 11 10 14 10 20
219 16 13 24 29 17 14 11-15 13 10 12 23 13 11 15 12 20
220 15 14 23 30 17 15 12-14 12 10 11 20 11 12 14 9 19
221 15 13 23 29 16 15 12-15 12 10 12 21 10 12 16 10 21
222 15 13 22 31 16 15 12-18 12 11 12 21 13 11 14 9 20
223 16 13 23 31 19 14 12-13 14 11 12 21 11 11 14 9 21
224 17 15 21 28 15 13 17-18 13 9 9 25 16 12 15 9 20
225 16 13 25 29 16 15 10-12 13 11 12 21 13 11 14 10 20
226 16 13 23 30 15 14 10-13 13 10 12 20 11 12 14 10 20
227 15 14 23 30 18 15 15-15 13 10 11 20 11 12 14 9 19
228 15 13 24 31 17 15 11-15 13 10 12 21 11 11 14 11 20
229 16 11 24 29 17 14 11-12 13 11 13 21 15 11 15 9 20
230 18 13 23 29 15 14 13-16 12 10 10 21 11 10 14 9 20
231 17 14 24 30 18 13 13-13 13 9 10 21 11 11 14 10 20
232 17 13 25 29 17 15 12-16 13 10 11 21 11 10 15 10 20
233 16 15 24 31 16 14 11-14 13 11 13 23 13 11 15 12 19
234 16 14 24 30 17 14 11-13 13 11 12 24 13 12 14 10 19
235 16 14 24 30 17 15 11-14 12 10 10 21 11 11 14 12 20
236 16 13 24 29 16 14 12-13 13 11 13 23 13 11 15 9 19
237 16 14 23 30 17 14 11-15 12 11 12 23 14 12 15 12 19
238 15 12 23 31 17 14 12-14 12 11 11 22 11 11 14 10 21
239 16 13 23 30 17 14 12-17 12 10 14 20 11 11 14 10 20
240 16 13 24 29 15 16 11-13 12 11 11 23 11 13 14 9 21
241 16 12 22 30 16 13 12-14 14 10 11 22 11 11 15 10 18
242 15 13 22 31 17 13 16-17 13 10 12 21 11 9 14 10 20
243 14 13 24 30 16 14 13-14 12 11 12 22 12 13 10 14 19
244 15 12 22 29 16 15 12-15 13 11 12 23 13 11 14 9 19
245 15 13 23 30 16 15 12-13 13 10 12 21 14 11 14 10 20
246 15 13 24 30 17 14 14-14 13 11 12 23 14 10 14 12 18
247 15 13 24 29 17 15 11-14 13 11 11 23 13 11 15 12 19
248 15 13 25 29 16 15 11-13 12 11 13 23 13 11 15 10 20
249 15 14 24 29 17 14 12-12 12 10 12 21 11 12 14 9 20
250 16 14 25 30 16 15 12-15 13 11 11 23 12 11 14 9 19

n: Haplotip sayisi
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“Tablo 18, Elazig verlisi 250 erkek bireyden elde edilen 16 Y-STR lokusu icin alel frekanslart ve genetik cegitlilik oranlarr (GD; gene diversity)

kuslar | 456 3891 390 300 458 19 393 391 49 635 390 YGATAH4 #7638 48 okus 3850
Aleller Aleller
§ 0,008 0,004 0,004 0,004 9,11 0,020
9 0,004 0,052 0,008 0,044 0008 034 9,12 0,027
10 0,680 0,094 003 0,09 0012 035 10,10 0,011
11 0,008 0012 0248 039 0560 0436 0012 0136 10,12 0,011
12 0,220 0008 0380 0016 0350 0116 0308 0,140 10,13 0,007
13 0016 0,508 0132 049 0,136 0200 0,116 0,008 10,14 0,004
14 0,088 0248 0008 0488 0,0% 0,016 0,052 0568 0032 10,15 0,021
[5 045 0,016 060 0270 0,004 0,020 0320 10,16 0,004
16 0328 0252 0082 0,012 0,080 10,19 0,004
17 0,084 033 0020 0,004 0004 0020 11,12 0,011
18 0,028 0,16 004 1113 0,038
19 0,004 0,056 0284 11,14 0,09
2 0012 0,092 0388 1115 0,57
2 0,04 0364 028 12,12 0014
N 0144 0,176 004 12,13 0,070
3 0392 0276 0012 12,14 0,050
u 0312 0,068 12,15 0,039
A 0112 0,012 12,16 0,043
26 0,012 0,012 1,17 0,018
N 0,008 12,18 0,32
Jh) 0,09 12,19 0,007
29 0344 13,13 0,021
30 0304 13,14 0,043
3l 0,204 13,15 0,039
3 0,044 13,16 0,039
13,19 0,018
130 0,007
131 0,004
14,14 0014
1415 0,050
14,16 0,007
1417 0,007
1418 0,011
15,15 0014
15,16 0,046
15,17 0,004
16,16 0,007
16,17 0,32
16,18 0,011
16,19 0,004
17,17 0,004
17,18 0014
170 0,004
18,18 0,004
GD 0669 0632 075 0736 0777 0666 0600 0473 070 0747 0628 0,691 0568 0729 074 0962

]



3.1. DYS456 Lokusu

),51

)41

),31

ODYS456

),21

)11

0-
13 14 15 16 17 18
Sekil 8. Elaz1g il populasyonu DYS456 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 19. Elazi1g il populasyonu DY S456 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
13 4 0,016
DYS456 LOKUSU 14 22 0,088
B 15 114 0,456
(n=250) 16 82 0,328
17 21 0,084
18 7 0,028

3.2.DYS3891 Lokusu

0,6+

0,51

0,4-

0,31

ODYS389I

0,2-

0,1+

11 12 13 14 15

Sekil 9. Elaz1g il populasyonu DYS389I lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 20. Elazig il populasyonu DY S389I lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
11 2 0,008
DYS3891 LOKUSU 12 55 0,220
(n=250) 13 127 0,508
14 62 0,248
15 4 0,016
3.3.DYS390 Lokusu
0,51
0,4
0,31
0.2] ODYS390
0,1
04

19 21 22 23 24 25 26

Sekil 10. Elazig il populasyonu DY S390 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 21. Elaz1g il populasyonu DYS390 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK

19 1 0,004

21 6 0,024

DYS390 LOKUSU 2 36 0.144
(n=250) 23 98 0,392

24 78 0,312

25 28 0,112

26 3 0,012

3.4. DYS389I1 Lokusu

0,51

0,41

0,34

0,17

27 28 29 30 3 32
Sekil 11. Elazig il populasyonu DY S38911 lokusuna ait alel sikliklar

39



Tablo 22. Elaz1g il populasyonu DY S389II lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
27 2 0,008
28 24 0,096
DYS3891 LOKUSU 29 %6 0.344
(n=250) 30 76 0,304
3] 51 0,204
32 11 0,044

3.5. DYS458 Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

14 15 16 17 18 19 20
Sekil 12. Elazig il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 23. Elazi1g il populasyonu DY S458 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

14 17 0,068

15 40 0,160

DYS458 LOKUSU 16 63 0,252
(n=250) 17 84 0,336

18 29 0,116

19 14 0,056

20 3 0,012

3.6. DYS19 Lokusu

0,5
0,4
0,3

02] |

12 13 14 15 16 17

Sekil 13. Elazig il populasyonu DY S19 lokusuna ait alel sikliklar1
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Tablo 24, Elaz il populasyonu DYS19 lokusuna ait alel skliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
1 J 0,008
DYS19 LOKUSU 3 3 0,132
14 Vi) 0,488
(1=250) 15 67 0270
15,16 | 0,004
16 0 0,082
17 ) 0,020
3.7.DYS385a/b Lokusu

012
01
0,08
0,06
0,04
002
0

0DYS385alb

9,1°9,12.10,1010,12110,13.10, 14 10,15.10,16.10,19 11,12 1,43 1,14 11,15 12,12 12,13 12,44.12,15 12,16 12,17 12,18 12,19 13,13 13,14 13,1513, 16.13, 17 13,18 13,1013, 20 13, 21 14,14 14,15 14,16 14,17 14,18 15,15 15,16 15,17 16,16 16,17 16,18 16,10 17,17 17,18 17,20 18,18

Sekil 14, Elazs 1 populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklart
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Tablo 25. Elazi1g il populasyonu DYS385a/b lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9.11 2 0,020
9,12 1 0,027
10,10 1 0,011
10,12 3 0,011
10,13 2 0,007
10,14 1 0,004
10,15 3 0,021
10,16 | 0,004
10,19 | 0,004
11,12 3 0,011
11,13 7 0,038
11,14 27 0,096
11,15 16 0,057
12,12 4 0,014
12,13 13 0,070
12,14 14 0,050
12,15 11 0,039
12,16 12 0,043
12,17 5 0,018
12,18 9 0,032
12,19 2 0,007

DYS385 A/B 13,13 4 0,021

L(gfzgs)U 13.14 12 0,043
13.15 11 0,039
13,16 11 0,039
13,17 2 0,007
13,18 2 0,007
13,19 5 0,018
13,20 2 0,007
13.21 1 0,004
14,14 4 0,014
14,15 14 0,050
14,16 2 0,007
14,17 2 0,007
14,18 3 0,011
15,15 4 0,014
15,16 14 0,046
15,17 | 0,004
16,16 2 0,007
16,17 6 0,032
16,18 3 0,011
16,19 | 0,004
17.17 | 0,004
17.18 4 0,014
17.20 | 0,004
18,18 | 0,004
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3.8. DYS393 Lokusu

0,54

0,41

0,3

0,2

0,11

0

Sekil 15. Elazig il populasyonu DY S393 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 26. Elaz1g il populasyonu DYS393 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 2 0,008
9 1 0,004
DYS393 LOKUSU 1 3 0.012
(n=250) 12 95 0,380
13 124 0,496
14 24 0,096
15 1 0,004
3.9. DYS391 Lokusu
0,6
0,44
ODYS391
0,21
0.
8 9 10 11 12

Sekil 16. Elazig il populasyonu DY S391 lokusuna ait alel sikliklar1

Tablo 27. Elazi1g il populasyonu DYS391 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
DYS391 LOKUSU 9 13 0,052
(n=250) 10 170 0,680
11 62 0,248
12 4 0,016
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3.10. DYS439 Lokusu

0,5
0,41
0,31

0,1.¢

8 9 10 11 12 13 14

Sekil 17. Elazig il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 28. Elazi1g il populasyonu DY S439 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
9 2 0,008
DYS439 LOKUSU 10 24 0,096
(a=250) 11 98 0,392
12 87 0,350
13 34 0,136
14 4 0,016

3.11. Y GATA C4 (DYS635) Lokusu

0,5;
0,41
0,3;

011 =g |

20 21 22 23 24 25 26

Sekil 18. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar
Tablo 29. Elazig il populasyonu DYS635 (Y GATA C4) lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
DYS635 LOKUSU 20 23 0,092
21 91 0,364
(Y GATA C4) ” 14 0176
(n=250) 23 66 0,276
24 17 0,068
25 3 0,012
26 3 0,012
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3.12.DYS392 Lokusu

0,6
0,54
0,4
0,34
0,2
0,1

ODYS392

10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 19. Elazig il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 30. Elaz1g il populasyonu DY S392 lokusuna ait alel sikliklari

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

10 9 0,036

11 140 0,560

DYS392 LOKUSU 12 29 0,116
13 50 0,200

(n=250) 14 13 0,052

15 5 0,020

16 3 0,012

17 1 0,004

3.13. Y GATA H4 Lokusu

0,5

0,4

0,3

0,1

8 9 10 1 12 13

Sekil 20. Elaz1g il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 31. Elazig il populasyonu Y GATA H4 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
8 1 0,004
Y GATA H4 LOKUSU ’ 1 0,044
10 23 0,092
(n=250) 11 109 0,436
12 77 0,308
13 29 0,116
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3.14. DYS437 Lokusu

),61
),51
), 44
),31
),21
)11

ODYS437

a N 11 1A 1R iR

Sekil 21. Elazig il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 32. Elazi1g il populasyonu DY S437 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 2 0,008
DYS437 LOKUSU 10 3 0,012
11 3 0,012
(n=250) 14 142 0,568
15 80 0,320
16 20 0,080

3.15. DYS438 Lokusu

0,51
0,41
0,31

0,11

9 10 11 12 13 14 15 16 17

Sekil 22. Elazig il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 33. Elazi1g il populasyonu DY S438 lokusuna ait alel sikliklar

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)
9 81 0,324
DYS438 LOKUSU 10 89 0,356
11 34 0,136
(n=250) 12 35 0,140
13 2 0,008
14 8 0,032
17 1 0,004
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3.16. DYS448 Lokusu

0,5

0,4
0,3

0,1

0
17 18 19 20 29 22 23

Sekil 23. Elaz1g il populasyonu DYS448 lokusuna ait alel sikliklar1
Tablo 34. Elazi1g il populasyonu DY S448 lokusuna ait alel sikliklar1

ALEL SAYI (n) SIKLIK (FREKANS)

17 5 0.020

DYS448 LOKUSU 18 11 0,044
19 71 0,284

(n=250) 20 97 0,388

21 57 0,228

22 6 0,024

23 3 0,012

e
il -
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Sekil 24. DY S19 lokusundaki duplikasyonun elektroferogram gosterimi
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4. TARTISMA

Bu calismada, Y kromozomuna 6zgii DYS456, DYS389 I, DYS389 II,
DYS390, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635 (Y
GATA C4), DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438 ve DYS448 16 Y-STR
lokusunun Elazig populasyonundaki polimorfizm oranlar1 birbirleriyle akraba
olmayan ve rastgele secilen 250 saglikli erkek bireyde arastirilmistir.

Bu ¢alismada DYS456 lokusuna ait 6 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 13,
14, 15, 16, 17 ve 18’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanan alel 15, en az
rastlanilan 13, genetik ¢esitlilik ise 0,669 olarak bulunmustur. Sanchez ve ark. (71)
Barselona populasyonunda 13-18 arasi alelleri tespit etmislerdir. Huang ve
ark.’nin(39) yaptig1 calismada, Taiwan populasyonunda 13-18 aras1 aleller ile en sik
olarak 15 aleli gozlenmistir. Bu lokus ile ilgili herhangi bir yurt i¢ci calisma
bulunmayip, yapilan bu ¢alismada bazi yurt dis1 calismalar(39, 71) ile uyumlu olarak
13-18 arasi aleller gozlenmistir. Bu lokus i¢cin Elazig populasyonunda belirleyici bir
Ozel alel tespit edilememistir.

Bu calismada DYS389 I lokusuna ait 5 farkli alel saptanmustir. Bu aleller 11,
12, 13, 14 ve 15°dir. Belirlenen aleller arasinda en sik goézlenen alel 13, en az
rastlanan 11, genetik cesitlilik ise 0,632 olarak bulunmustur. Rustamov ve ark.(72)
yaptig1 ¢alismada bu lokusun genetik cesitliligi 0,6720, en sik gozlenen alel 13
olarak gosterilmistir. Cakir ve ark.(73) I¢ Anadolu bolgesinde yaptig1 bir calismada
12-15 arast alel tespit etmis, bu alellerden en sik 13 aleli gozlenmistir. Haas ve
ark.(74) Isvigre populasyonunda bu lokusla ilgili olarak 11-15 arasi alel ile en sik
gbzlenen alel 13, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 11-15 arasi alel ile en
sik 13 aleli, ayrica Lovrecic ve ark.(76) bat1 Hirvatistan populasyonunda sadece 12,
13 ve 14 alelleri tespit edilmis olup, bunlardan frekansi en yiiksek olarak 13 aleli
olarak gosterilmistir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller
ille en sik gozlenen aleli 12, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu
populasyonunda 12-14 aras: aleller ile en sik olarak 13 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur
populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli, Hidding ve Schmitt(79)
Alman populasyonunda 9-12 aras1 aleller ile en sik olarak 10 aleli, Cin
populasyonunda 9-11 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
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Pakistan populasyonunda 9-12 arasi alel ile en sik olarak 10 aleli, Fernandes ve
ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak
13 aleli gosterilmistir. Bu lokus i¢in yurt disinda yapilan pek ¢ok ¢alismada(31, 79,
80) en sik gbzlenen 10 aleli ve 9 aleli bu ¢alismada Elazig populasyonu i¢in 6zgiin
alel olmadiklari tespit edildi.

Bu calismada DYS390 lokusu i¢in farkli 7 alel saptanmis olup bunlar 19, 21,
22, 23, 24, 25 ve 26’dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen aleller 23 ve 24, en az
rastlanan alel 19, genetik ¢esitlilik ise 0,715 olarak bulunmustur. Rustamov ve
ark.’nin(72) i¢ Anadolu’da yaptig1 calismada 20-26 arasi aleller ile en sik 24 aleli,
Asicioglu ve ark.(82) Tiirkiye populasyonunda 21-26 arasi aleller ile en sik 23 aleli,
Cakir ve ark.(73) Tiirkiye populasyonunda 21-25 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli
23 olarak bulmuglardir. Yine Afrika Bantu populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en
sik gozlenen alel 21 olarak bulunmustur(77). Ballard ve ark.(75) Irlanda
populasyonunda 20-26 arasi aleller ile en sik gézlenen alel 24, Tang ve ark.(78) Cin
populasyonunda 22-27 aras1 aleller gozlenmis olup en sik alel 23 aleli
gostermiglerdir. Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 21-25 arasi
aleller ile en sik olarak 24 ve 25 alellerini, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda
bu lokusla ilgili olarak 21-27 aras1 aleller ile en sik gozlenen aleli 24, Rossi ve
ark.(31) Italya populasyonunda 21-25 arasi alel ile en sik 24 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 22-26 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli, Tang ve
ark.(78) Singapur populasyonunda 22-27 arasi aleller ile en sik olarak 23 aleli,
Mohyuddin ve ark. (80) Pakistan populasyonunda 20-26 aras1 alel ile en sik olarak
23 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 21-26 aras1 alel ile en sik 24
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 22-26 arasi alel
ile en sik olarak 24 aleli, Cin populasyonunda 22-26 arasi alel ile en sik olarak 24
aleli bildirilmistir. Kayser ve ark’nin (53) yaptig1 bir ¢alismada en yiiksek mutasyon
oran1 olan lokus oldugu gosterilmistir. Bu ¢alismada, Rustamov ve ark.’nin(72)
merkez Anadolu’da gdsterdigi 20 aleli ve Isvigre, Cin gibi baz1 yurt dis1 yayinlarda
gosterilen 27 alelinin Elazig populasyonu i¢in 6zgiin alel olmadigi tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S389 II lokusu icin 250 bireyde 6 farkl alel saptanmustir.
Bu aleller 27, 28, 29, 30, 31 ve 32’dir. Belirlenen aleller arasinda en sik rastlanilan

alel 29, en az rastlanilan 27, genetik c¢esitlilik ise 0,736 olarak bulunmustur.
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Asicloglu ve ark.(82) 27-33 arasi aleller ile en sik gozlenen alel caligmamizla
uyumlu olarak 29 aleli, Rustamov ve ark.(72) 26-33 arasi aleller ile en sik gdzlenen
alel calismamizdan farkli olarak en sik 30 aleli, Cakir ve ark.(73) 28-33 arasi aleller
gozlenmis olup, en sik gézlenen alel 30 olarak bulunmustur. Loevrecic ve ark.(76)
Bat1 Hirvatistan populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik olarak 30 aleli, Lecerf
ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 28-32 arasi aleller ile en sik
olarak 30 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda populasyonunda bu lokus i¢in 27-32 aras1
aleller ile en sik 29 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 26-32 arast aleller
ile en sik gdzlenen alel 29, Rossi ve ark.(31) italya populasyonunda 24-29 arasi
aleller ile en sik olarak 26 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 26-32
arasi aleller ile en sik olarak 28 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 26-
32 aras1 aleller ile en sik olarak 28 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan
populasyonunda 13-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81)
Madeira Takimadalar1 populasyonunda 15-19 arasi aleller ile en sik olarak 16 aleli,
Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 27-32 arasi aleller ile en sik olarak 29
aleli, Cin populasyonunda 27-31 arasi aleller ile en sik olarak 29 aleli bulunmustur.
Asicioglu ve ark(82) ile Rustamov ve ark.(72)’min Tiirkiye’de yaptigi calismalarda
belirledigi 33 aleli ile yurt disinda yapilan bazi ¢alismalarda(80, 81) gosterilen 24
alelinden kiiciik alellerin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel
olmadiklar tespit edildi.

Bu calismada DY S458 lokusu i¢in 7 farkli alel tespit edilmis olup bunlar 14,
15, 16, 17, 18, 19 ve 20’dir. Calismamizda belirlenen aleller arasinda 17 en sik
gozlenirken, 20 aleli en az gbzlenmistir. Bu lokus i¢in genetik ¢esitlilik 0,777 olarak
goriilmiistiir. Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 13-21 arasi aleller ile en sik
olarak 18 aleli gosterilmistir. Bu lokus ile ilgili olarak yurt i¢cinde herhangi bir
calisma bulunmamaktadir. Bu lokus i¢in, Taiwan populasyonunda tespit edilen 21
alelinin bu calismada Elazig populasyonu i¢in belirleyici bir alel olmadigi tespit
edildi.

Bu calismada DYSI19 lokusu i¢in ¢alisilan 250 bireyde 6 farkli alel
saptanmistir. Bu aleller 12, 13, 14, 15, 16 ve 17 alelleridir. Belirlenen aleller arasinda
en sik rastlanilan 14, en az rastlanilan 12, genetik c¢esitlilik ise 0,666 olarak

bulunmustur. Ayrica bir bireyde 15-16 duplikasyonu izlenmistir. Bu lokusun
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mutasyon orani 4x10” olarak hesaplanmistir. Rustamov ve ark(72). yaptigi
calismada 14-17 arasi aleller ile en sik rastlanilan alel 15 olarak bulunmustur(72).
Cakir ve ark.(73) 12-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Asicioglu ve ark.(82)
Tirkiye populasyonunda 13-17 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Kayser ve ark.
(43)’nin yaptig1 caligmada, incelenen 4999 erkek genotipinde mutasyon hizi en fazla
olarak DYS390 lokusu (8,28x107), daha sonra ise DYS391 lokusunu (4,82x107)
gostermislerdir. Ayrica Kayser ve ark.(52) yaptig1 baska bir calismada DYSI19
lokusu igin alel duplikasyonu %0,12 olarak bildirilmistir. Ballard ve ark.(75) Isvigre
populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 12-18 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 10,11,13-17 aras1 aleller ile en sik 15 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 11, 14-17 arasi aleller ile en sik
olarak 15 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-17 arasi aleller ile en
sik olarak 15 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en
sik olarak 14 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 13-17 aras1
aleller ile en sik olarak 16 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Hidding ve ark.(79)
Alman populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 14 aleli, Cin
populasyonunda 13-17 aras1 aleller ile en sik olarak 15 aleli bulunmustur. Yapilan
baz1 caligmalarda(77, 80) tespit edilen 12 alelinden kiiciik ve 17 alelinden biiyiik
alellerin bu ¢alismada Elazig populasyonu ic¢in belirleyici alel olmadiklar: tespit
edildi.

Bu c¢alismada DYS385a/b lokusu icin 13 farkli alel saptanmis olup en sik
rastlanan alel ¢ifti 11-14 olarak bulunmustur. Genetik ¢esitlilik, bu calismada da
bircok yurt i¢i ve yurt dis1 calismalarda (71, 72, 75-79, 82-85) gosterildigi sekilde
tiim lokuslar igerisinde en yiiksek (GD: 0,962) olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
bu lokus i¢in 10-19 arasi aleller elde etmis olup, en sik gdzlenen alel ¢iftini 12-13,
Asicioglu ve ark.(82) en sik gozlenen alel ciftini 11-14, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda en sik 13-14 alel ¢iftini, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda
en sik 11-14 alel ¢iftini, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda en sik 13-13 alel
ciftini, Lecerf ve ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda en sik 16-18 alel
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ciftini, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda en sik 13-13 alel ¢iftini, Lovrecic
ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Hidding ve
ark.(79) Alman populasyonunda en sik 11-14 alel ¢iftini, Cin populasyonunda en sik
13-18 alel ciftini gostermislerdir. Bu lokus i¢in Elazig populasyonunda belirleyici bir
alel tespit edilmemistir.

Bu ¢alismada DYS393 lokusu i¢in 7 farkli alel gdzlenmis olup bu aleller 8, 9,
11, 12, 13, 14 ve 15°dir. Bu lokus i¢in en sik gézlenen alel 13, en az rastlanan aleller
ise 9 ve 15 olarak bulunmustur. Genetik cesitlilik ise 0,600 olarak bulunmustur.
Yapilan yurtici yayinlarda(72, 73, 82) 11-15 arasi aleller gézlenmis olup, Asicioglu
ve ark.(82) yaptig1 calismada en sik 13, Rustamov ve ark.(72) yaptig1 ¢calismada en
sik 12 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) 11-15 aras1 aleller ile en sik gozlenen
aleli 12, Huang ve ark.(77) Afrika Bantu populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli bulunmustur. Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli ve genetik c¢esitliligi de en diisiik lokus olarak
gostermislerdir. Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 12-15 arasi aller ile en
sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en diisiik lokus olarak gdstermislerdir. Huang
ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli,
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 12-16 arasi aleller ile en sik olarak 12
aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en
sik olarak 13 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 12-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Cin populasyonunda 12-14 aras1 aleller ile en sik 12 aleli
olarak bildirilmistir. Sanchez ve ark.(71) Barselona populasyonunda genetik
cesitliligi en diisiik lokus oldugu gosterilmistir. Rossi ve ark.(31) Italya
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli ve genetik c¢esitliligi en
diisiik lokus olarak belirtilmistir. Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1
populasyonunda 12-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, ayrica en diisiik genetik
cesitliligi olan lokus oldugu bildirilmistir. Yapilan yurt i¢i ve yurt disi
calismalardan(31, 39, 72-76, 78-82) farkli olarak bu ¢alismada 8 ve 9 aleli Elazig
populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu ¢alismada DYS391 lokusu i¢in 5 farkli alel gbzlenmis olup bu aleller 8, 9,

10, 11 ve 12°dir. Bu lokus i¢in en sik gozlenen alel 10, en az rastlanan alel 8, genetik
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cesitlilik ise incelenen 16 Y-STR lokusu i¢inde en az olarak 0,473 bulunmustur. Bu
calismada, yapilan bazi yayinlarla(39, 78, 79, 82, 86) benzer olarak DYS391 lokusu
incelenen lokuslar arasinda genetik c¢esitliligi en diisiik olarak bulunmustur. Ayrica
bir calismada da ikinci en diisiik genetik ¢esitliligi olan lokus olarak
belirtilmistir(77). Rustamov ve ark. 'nin (72) yaptig1 calismada 10-13 aras1 aleller ile
en sik olarak 11 aleli, Asicioglu ve ark.(82) nin yaptig1 ¢alismada 9-12 arasi aleller
ile en sik 10 aleli, Cakir ve ark.(73)’nin yaptig1 calismada 9-12 arasi aleller
gdzlenmis olup en sik gozlenen alel 10 olarak bildirilmistir. Haas ve ark.(74) Isvicre
populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik 10 aleli, Ballard ve ark.(75) irlanda
populasyonunda 10-12 arasi aleller ile en sik olarak 11 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak 10 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
10 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
olarak 10 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bati1 Hirvatistan populasyonunda 9-11 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-
12 aras1 aleller ile en sik 10 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 9-12
arasi aleller ile en sik 10 aleli, Cin populasyonunda 9-11 aras1 aleller ile en sik olarak
10 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik olarak
11 aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 9-12 arasi
aleller ile en sik olarak 10 aleli gdsterilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da bulunan
13 aleli ve Pakistan populasyonunda gdzlenen 7 alelinin Elazig populasyonu icin
belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS439 lokusu i¢in 7 farkl alel saptanmistir. Bu aleller 8, 9,
10, 11, 12, 13 ve 14’tiir. Saptanan aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan 8 ve genetik c¢esitlilik 0,721 olarak tespit edilmistir. Cakir ve ark.(73) 9-14
arasi aleller ile en sik 12 aleli, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 10-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Haas ve ark.(74) Isvigre populasyonunda 10-14 aras1 aleller
ile en sik gdzlenen 12 aleli, Ballard ve ark.(75) Irlanda populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Huang ve ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-14 arasi
aleller ile en sik 12 aleli, Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik olarak 12 aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 9-

14 aras1 aleller ile en sik olarak 11 aleli gosterilmistir. Bu ¢alismada Irlanda ve
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Singapur populasyonunda gézlenen 15 alelinin Elazi§ populasyonu icin belirleyici
olmadig tespit edildi.

Bu ¢alismada Y GATA C4 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller
20, 21, 22, 23, 24, 25 ve 26°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 21, en
az rastlanilan alel ise 25 ve 26 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik cesitliligi
incelenen lokuslar arasinda {i¢iincli en yiiksek olarak 0,747 bulunmustur. Butler ve
ark.(88) Amerika’da yaptig1 bir calismada Kafkas populasyonunda 20-26 arasi
aleller ile en sik olarak 23 aleli, Afrika Amerikalis1 populasyonunda 17-25 arasi
aleller ile en sik olarak 21 aleli ve koyu tenli populasyonda 17-27 aras1 ayrica 21,3
aleli ve en sik olarak da 23 aleli oldugu tespit edilmistir. Bu ¢alismada, Amerika
Afrikali ve koyu tenli populasyonlarda gozlenen 17, 18 ve 19 alelinden kiiciik
alelinin Elaz1g populasyonunda belirleyici alel olmadigi tespit edildi.

Bu calismada DYS392 lokusu icin 8 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 10,
11, 12, 13, 14, 15, 16 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en
az rastlanilan alel ise 17 olarak bulunmustur. Bu lokusun genetik ¢esitliligi 0,628
olarak bulunmustur. Stenersen ve ark.(86) Irak ve Somali populasyonlarinda
yaptiklar1 calismada Irak populasyonundaki en diisiik genetik cesitliligi olan lokus
olarak bildirilmistir. Rustamov ve ark.’nin(72) yaptig1 calismada 10-15 aras1 lokuslar
gozlenmis olup, en sik alel 13 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73) bu lokus i¢in
10-15 aras1 alel ile en sik gozlenen aleli 11, Cin’de populasyonunda 10-15 arasi
aleller ile en sik gozlenen aleli 14 olarak gostermislerdir(78). Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 10-15 aras: aleller ile en sik 13 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 9-15 arasi aleller ile en sik olarak 13 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli, Lecerf ve
ark.(77) Afrika’da yasayan Bantu populasyonunda 9, 11, 12 alelleri ile en sik olarak
11 aleli tespit edilmis olup, genetik gesitliligi en diisiik lokus olarak bildirilmistir.
Tang ve ark.(78) Singapur populasyonunda 10-15 arasi aleller ile en sik olarak 14
aleli, Fernandes ve ark.(81) Madeira Takimadalar1 populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 13 aleli, Hidding ve ark.(79) Alman populasyonunda 11-15 arasi
aleller ile en sik 11 aleli, Rossi ve ark.(31) Italya populasyonunda 10-15 arasi aleller
ile en sik olarak 13 aleli, Cin populasyonunda 11-15 arasi aleller ile en sik olarak 14

aleli, Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 8-12 arasi aleller ile en sik
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olarak 11 aleli, Lovrecic ve ark.(76) Bat1 Hirvatistan populasyonunda 11-14 arasi
aleller ile en sik gozlenen alelin 11 oldugu, ayrica bu lokus genetik cesitliligi en
diisiik olarak bildirilmistir. Bu ¢alismada, I¢ Anadolu’da yapilan ¢alismalardan farkl
olarak 16 ve 17 aleli Tiirkiye populasyonuna gore Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel oldugu, ancak yurt disinda yapilan bazi ¢calismalarda(75, 77, 80) gézlenen 8 ve 9
alelinin Elaz1g populasyonu i¢in belirleyici alel olmadigi bulundu.

Bu ¢alismada Y GATA H4 lokusu i¢in 6 farkli alel gézlenmistir. Bu aleller 8,
9, 10, 11, 12 ve 13’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 11, en az
rastlanilan alel 8 ve genetik ¢esitliligi 0,691 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 10-14 arasi aleller ile en sik olarak 12 aleli oldugu tespit
edilmistir. Bu lokus ile ilgili yurt i¢1 herhangi bir ¢aligma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda gozlenen 14 lokusu Elazig populasyonu icin belirleyici olmayip, 8
ve 9 alellerinin belirleyici alel oldugu bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum
yapilabilmesi i¢in yeni ¢aligmalarin sayismin artirilmasi ve elde edilen verilerle
karsilagtirilmasi gerekmektedir.

Bu ¢alismada DY S437 lokusu i¢in 6 farkli alel gbzlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 14, 15 ve 16°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 14, en az
rastlanilan alel ise 9 ve genetik ¢esitliligi 0,568 olarak bulunmustur. Haas ve ark.(74)
Isvigre populasyonunda 14-17 aras: aleller ile en sik 15 aleli, Ballard ve ark.(75)
Irlanda populasyonunda 14-16 arasi aleller ile en sik 15 aleli, Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 13-16 arasi aleller ile en sik 14 aleli, Mohyuddin ve ark.(80)
Pakistan populasyonunda 7-11 arasi aleller ile en sik 8 aleli, Hou ve ark.(87) Cin
populasyonunda 14-15 arasi aleller ile en sik olarak 14 aleli tespit edilmistir. Bu
calismada, Pakistan populasyonunda tespit edilen 7 ve 8 alelinin Elazi§ populasyonu
icin belirleyici alel olmadigi, ancak bulunan 9, 10 ve 11 alelinin Isvigre, Irlanda ve
Cin populasyonuna gore belirleyici alel olduklar1 tespit edildi.

Bu ¢alismada DY S438 lokusu i¢in 7 farkl alel gézlenmistir. Bu aleller 9, 10,
11, 12, 13, 14 ve 17°dir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 10, en az
rastlanilan alel 17 ve genetik c¢esitliligi 0,729 olarak bulunmustur. Cakir ve ark.(73)
9-12 arasi aleller ile en sik gdzlenen aleli 10, Haas ve ark.(74) Isvigre
populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Ballard ve ark.(75)

Irlanda populasyonunda 8-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 12, Huang ve
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ark.(39) Taiwan populasyonunda 9-13 arasi aleller ile en sik gozlenen aleli 10,
Mohyuddin ve ark.(80) Pakistan populasyonunda 7-13 arasi aleller ile en sik
gozlenen aleli 11, Hou ve ark.(87) Cin populasyonunda 9-12 arasi aleller ile en sik
gbzlenen aleli 10 olarak bildirmislerdir. Bu ¢alismada, i¢ Anadolu populasyonuna
gore 13, 14 ve 17 alelleri, Irlanda, Tayvan ve Pakistan populasyonlarina gore ise 14
ve 17 alelleri Elazig populasyonu i¢in belirleyici alel olarak bulundu.

Bu calismada DYS448 lokusu icin 7 farkli alel gozlenmistir. Bu aleller 17,
18, 19, 20, 21, 22 ve 23’diir. Saptanan bu aleller arasinda en sik rastlanilan 20, en az
rastlanilan alel 23 ve genetik ¢esitliligi 0,714 olarak bulunmustur. Huang ve ark.(39)
Taiwan populasyonunda 15-23 arasi aleller ile en sik olarak 18 alelini bildirmislerdir.
Bu lokus ile ilgili yurt i¢inde herhangi bir calisma bulunmamaktadir. Taiwan
populasyonunda goézlenen 15 ve 16 lokusunun Elazig populasyonu i¢in belirleyici
alel olmadiklar1 bulundu. Ancak bu lokusla ilgili yorum yapilabilmesi i¢in yeni
calismalarin  sayismim artirilmast ve elde edilen verilerle karsilagtirilmasi
gerekmektedir.

Genetik c¢esitliligi en yiiksek lokuslar DYS385a/b (0,962) ve DYS458
(0,777), en diisiikk lokuslar ise DYS391 (0,473) ve DYS437 (0,568) olarak
bulunmustur.

Arastirma kapsaminda incelenen tiim lokuslar dikkate alinarak yapilan
haplotip analizi sonucu 250 bireyde 250 farkli haplotip elde edilmistir. Boylece elde
edilen ayirma giicii 1.0000 olarak bulunmustur. Sonug olarak 16 Y-STR (DY S456,
DYS3891, DYS390, DYS389II, DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y GATA H4, DYS437, DYS438, DYS448) lokusunun
Elazig populasyonu i¢in ayirma gii¢lerinin yiiksek oldugu, babalik tayinleri ve adli

olaylarda kullaniminin giivenilir olacagi belirlenmistir.
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31.10.1980 tarihinde Elaz1g’da dogdum. ilk ve orta egitimimi Elazig, lise
egitimimi Mersin ilinde tamamladim. Daha sonra OSYS sonucunda 1998 yilinda
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