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ÖNSÖZ 

 

 Kimliklendirme ve akrabalık testlerinde rutin uygulamalar her zaman sonuca 

gitmek için yeterli olmamaktadır. Adli vakalarda genetik karmaşaları çözebilmek 

için X STR’ları incelemenin ne kadar önemli olduğu X kromozomunun kalıtımından 

yola çıkılarak anlaşılmaktadır. Adli DNA analizinde DNA’nın polimorfik 

bölgelerinden yararlanılır. Bu sebeple literatür taraması yapılarak X STR lokuslarının 

hangisinin daha polimofik olduğu tespit edilmiştir ve belirlenen bu lokusları da 

içeren Investigator Argus X 12 multipleks PCR kiti kullanılmıştır. İlgili lokusların 

alel dağılımları bulunmuş ve gerekli istatistik hesaplamalar yapılmıştır. Elde edilen 

veriler ışığında toplumumuzda adli bilimler alanında bu lokular kullanılabilecektir. 
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1.GİRİŞ 

 

Adli bilimlerde olay yerinden toplanan biyolojik deliller, suçu aydınlatma ve 

suçluyu tespit etmede büyük öneme sahiptir. Biyolojik delilleri incelemede en önemli 

yöntem DNA analizidir. Olay yerinden alınan biyolojik deliller ve şüpheli şahıstan 

alınan biyolojik numuneler DNA analiziyle kıyaslanır. Ayrıca babalık ve akrabalık 

testi de bu yöntemle yapılmaktadır. Adli amaçlı DNA tiplemesi ilk kez 1985 yılında 

İngiltere’de ve 1986’nın sonlarında da ABD’de delil olarak kullanılmıştır (Jeffreys 

ve ark., 1988). 

DNA tiplendirmesini ilk olarak 1985 yılında gerçekleştiren İngiliz genetikçi 

Alec Jeffreys’dir. Dr. Jeffreys DNA üzerinde birbirine yakın tekrarlar içeren 

bölgeleri keşfetti ve ayrıca bu tekrar sayılarının insandan insana farklı olduğunu 

tespit etti (Butler, 2001). DNA molekülünün baz dizisinin tamamı protein 

üretiminden sorumlu değildir. Protein kodlayan kısım tüm genomun  %3’ü kadardır, 

geriye kalan kısım ise protein kodlaması gerçekleştirmez (Lewin, 1997 ve Saferstein, 

2004). Genomun protein kodlamayan kısımda bulunan tekrarlar yüksek oranda 

polimorfizm göstermektedir. Genetik varyasyonlar mutasyon ve polimorfizm olarak 

ikiye ayrılmaktadır. Populasyonda %1 veya daha fazla sıklıkta görülen DNA dizi 

alternatifleri polimorfizm olarak, %1’den daha az sıklıkta görülenler ise mutasyon 

olarak sınıflandırılmaktadır (Lüleyap, 2008). Polimorfizm aynı türün farklı bireyleri 

arasındaki iki ya da daha fazla farklı dizinin varlığıdır. DNA replikasyonu sırasında 

oluşan hatalar sonucu meydana geldikleri düşünülmektedir. İnsan DNA’sında gen 

diziliminin %99,9’u birbirine benzemektedir ve insanlar arasındaki genetik çeşitlilik 

%0,1’lik farktan ileri gelmektedir (Asicioglu ve ark., 2011). 

Yapısal olmayan DNA bölgelerinde, farklı uzunluklarda nükleotid dizilerinin 

değişik sayıda ard arda tekrarlanmasıyla oluşan ve satellit olarak adlandırılan diziler 

polimorfizm açısından büyük öneme sahiptir. Bunların en kısa olanı mikrosatellit 

(STR=Short Tandem Repeat) olarak adlandırılmaktadır (Rustamov, 2006). 

Mikrosatellitler (STR) yüksek oranda polimorfizm gösteren yapılar olması 

nedeniyle adli uygulamalarda yaygın olarak kullanılır. Çünkü kişileri birbirinden 
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ayırt edebilmek için DNA’nın çeşitlilik gösteren bölgelerine ihtiyaç duyulur. 

Günümüzde STR’lar daha kısa DNA parçaları içermeleri nedeni ile kısmen degrede 

(bozunmuş) örneklerde dahi sonuç alınabilmesi, çalışma kolaylığı, birçok lokusun bir 

arada amplifiye edilebilmesi ve yüksek ayrım gücü göstermesi gibi üstün özellikleri 

sayesinde adli amaçlı kimliklendirme ve nesep tayininde tercih edilen sistemler 

olmuştur (Butler, 2005).  

Adli uygulamalarda, özellikle kompleks akrabalık testleri için X kromozomu 

STR’larının analizine olan ilgi son yıllarda artmıştır (Rodrigues ve ark., 2007). 

Otozomal ve Y kromozomal STR’lar ile kıyaslandığında, X kromozomal markırlar 

nadir olarak uygulanmıştır. Bununla beraber kompleks akrabalık testleri sırasında 

ortaya çıkan genetik karmaşalar X STR’ların etkin olmasını sağlamıştır (Lee ve ark., 

2004). X STR’lar erkeklerde tek haplotip olarak kalıtılır ve baba sadece kız 

çocuklarına X STR’larını aktarır. Böylece onlar her lokusta en azından bir aleli 

paylaşırlar (Liu ve ark.,2008). Erkek çocuk da X kromozomunu anneden alır. Sadece 

annelik sorulduğunda X STR’ları incelemek, otozomal STR’lara ek olarak ayrım 

gücünü artırmaktadır. Babaya ulaşılamadığı durumlarda, çocuğun kız olması 

koşuluyla, babaanne-kız torunun X STR analizleri ile babalık davaları 

çözümlenebilir. Yine çocuğun kız olması koşuluyla, akraba iki erkeğin baba adayı 

olduğu durumlarda (baba-oğul gibi) ve iki kız çocuğunun, aynı babadan olup 

olmadığının araştırılması gibi durumlarda X STR’lar kullanılabilir (Sziborve ark., 

2003).  

    

1.1.Genetik Polimorfizm 

Kimliklendirme ve babalık testlerinde; 1900’lü yılların başından itibaren 

öncelikle kan grupları (eritrosit antijenleri) ardından eritrosit enzimleri, serum 

proteinleri, hemoglobin ve lökosit antijenleri (human leuokocyte antigens,-HLA) 

düzeyinde ifade edilen genetik varyasyonlardan yararlanılmıştır. Bu varyasyonları 

inceleme yöntemleri, proteinlerin elektroforetik ayrımına, antijenlerin immünolojik 

reaksiyonlarına dayanmaktadır. Bu polimorfik markırlar, adli serologlara değerli 

kanıtlar sağlamalarına karşın bazı dezavantajları bulunmaktadır: a) Bu polimorfik 

markırlar diğer biyolojik materyallerden ziyade taze kan örneklerinde ve kan 
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lekelerinde etkin olarak incelenebilmektedirler. b) Varyasyon düzeylerinin sınırlı 

olması nedeniyle tek başlarına biyolojik tanımlayıcı olarak kullanılmaları mümkün 

olmamaktadır. Bireyin baba olma olasılığını veya mahkemelere delil teşkil eden 

biyolojik materyalin zanlıya/mağdura ait olup olamayacağını söyleyebilmek için tüm 

antijenik ve protein markırların çalışılması gerekmektedir. c) Biyolojik sıvılara ait 

lekelerde; çevre koşullarına bağlı olarak antijenik ve protein markırlar, kısa sürede 

yapısal değişikliğe uğramaktadırlar. d) Nakledilen kana bağlı olarak bireye yapılan 

birkaç kan transfüzyonundan sonra değişiklik gösterebilmektedirler. e) Markırların 

incelenmesinde kullanılan yöntemler ise çok küçük miktarlardaki materyallerden 

sonuç alınabilecek kadar hassas değildir (Divall, 1982; Gaensleen, 1984; Grunbaum 

1981 ve James 1989). 

Moleküler genetik alanında 1980’li yıllarda gerçekleştirilen ilerlemeler, 

polimorfik özelliklerin direkt olarak DNA düzeyinde incelenmesine imkan 

sağlamıştır. İnsan genomu toplam 3,2 milyar DNA baz çifti uzunluğundadır ve 

tahminen 20,000–25,000 protein-kodlayıcı gen içermektedir. Ayrıca genlerin çoğu 

“alel” olarak adlandırılan birkaç farklı formda bulunabilmektedir. Bu şekilde 

polimorfizm gösteren bir gen için her birey, biri anneden diğeri babadan aktarılan iki 

farklı alel taşıyabilirken, bir populasyon örneği aynı gen için çok sayıda alele sahip 

olabilmektedir ve bu genetik polimorfizm adli amaçlı DNA analizlerinin temelini 

oluşturmaktadır (International Human Genome Sequencing Consortium, 2004; 

Robertson ve ark., 1990).  

Adli DNA incelemelerinde, 

 tek baz değişiklikleri ve 

 farklı sayıda ardarda tekrar eden dizilimler (variable number of tandem 

repeats, -VNTR’s) olmak üzere iki tip DNA polimorfizmi çalışılmaktaydı  

(Brinkmann, 1992; Jeffreys ve ark., 1985; Nakamura ve ark., 1987 ve 

Robertson ve ark., 1990).  

 Tek baz değişikliği içeren lokuslarda gözlenen toplam alel sayısı az 

olduğundan bireyleri ayrım güçleri sınırlıdır ve bu tip polimorfizm daha çok kalıtsal 

hastalıkların tanısında önem taşımaktadır (Robertson ve ark., 1990). 
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VNTR lokuslarındaki polimorfizm, bireyler arasında belli bir baz diziliminin 

ardarda tekrarlanma sayılarındaki varyasyonlardan kaynaklanmaktadır ve bu 

lokuslarda tekrarlanan dizilim 2-30 veya daha fazla sayıda baz çifti içermektedir. 

VNTR lokuslarının, çok sayıda farklı uzunlukta alele sahip olmaları nedeniyle 

bireyleri ayrım güçleri yüksektir ve adli örneklerin analizinde yaygın olarak bu 

lokuslar çalışılmıştır (Brinkmann, 1992; Jeffreys ve ark., 1985; Nakamura ve ark., 

1987 ve Robertson ve ark., 1990). Son yıllarda ise yaygın olarak STR lokusları 

çalışılmaktadır. 

Günümüze kadar adli amaçlarla rutinde kullanılan DNA analizinin  gelişimini 

temel olarak dört kısımda incelemek mümkündür (Lee ve ark., 1994); 

 Çok-lokus (multi-locus) problarının kullanılmasına dayanan DNA 

parmakizi yöntemi (DNA fingerprinting), 

 Tek-lokus (single-locus) problarının kullanılmasına dayanan DNA 

profillemesi yöntemi (DNA profiling), 

 Çoğaltılmış parça uzunluk polimorfizminin (Amplified fragment length 

polymorphism,- AMPFLP) analizi yöntemi, 

 Kısa ardarda tekrar eden dizilimlerin (short tandem repeats,-STRs) analizi 

yöntemi. 

Genomdaki çeşitli minisatellit lokuslarının, çok-lokuslu bir prob kullanılarak 

(Jeffreys ve ark., 1985) aynı anda incelendiği DNA parmakizi yönteminin adli 

serolojideki ilk uygulamaları 1986’larda başlamıştır (Gill ve Werrett, 1987). Bu 

yöntem ile bireye özgü DNA band paterni elde edilmektedir. Populasyondan rastgele 

seçilen iki kişinin aynı DNA band paternine sahip olma olasılığının teorik olarak 

1/30 milyar olduğu bildirilmiştir (tek yumurta ikizleri hariç) (Lee ve ark., 1994). 

Ancak yöntemin kompleks ve zaman alıcı olması, sonuçta oluşan 30’dan fazla DNA 

bandının değerlendirilmesindeki güçlükler nedeniyle çok-lokuslu problar rutinde kısa 

bir süre için kullanılmış ve bu yöntemin yerini tek-lokus problarının kullanıldığı 

DNA profilleme yöntemi almıştır. Bir tek minisatellit lokusun incelendiği bu 

yöntemde, sadece iki DNA bandı oluştuğu için değerlendirme daha kolay 

yapılabilmektedir. Adli DNA analizlerinde, beş ayrı lokus çalışıldığında, elde edilen 
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DNA band paterninin bireye spesifikliği artmaktadır. Bu yöntemin dezavantajı, iyi 

kalitede (parçalanmamış) ve fazla miktarda (300-500 ng) DNA’ya ihtiyaç 

duyulmasıdır. Ancak adli örnekler her zaman yeterli miktarda ve kalitede DNA 

içermeyebilirler (Jeffreys, 1993; Lee ve ark., 1994 ve Robertson ve ark., 1990). 

 Saiki ve ark. (1985) tarafından nükleik asit dizilerini çoğaltabilen polimeraz 

zincir reaksiyonunun (PCR) tanımlanmasıyla, çeşitli alanlarda çok küçük 

miktarlardaki materyallerden DNA analizi çalışmalarına başlanmıştır. Adli serolojide 

ise PCR’ye dayalı yöntemlerin (AMPFLP) 1990’larda kullanılmaya başlanmasıyla, 

içerdiği DNA miktarı daha önceki yöntemler için yeterli olmayan tek bir kıl kökü, 

meni ve epitel hücre taşıyan sigara izmariti gibi örnekler analiz edilebilmiştir 

(Robertson ve ark., 1990; Sensabaugh, 1991). Devam eden çalışmalarla, özellikle 

kısa aralıklarla tekrarlanan baz dizilimi içeren STR lokuslarının PCR ile çoğaltılarak 

incelenebileceğinin gösterilmesi, adli amaçlı DNA analizinde yeni bir dönemin 

açılmasına sebep olmuştur. Genomda sayılarının fazla oluşu, yüksek oranda 

polimorfizm göstermeleri ve inceleme kolaylığı bulunması STR’ların adli seroloji 

çalışmalarında ideal markırlar olmasını sağlamıştır (Edwards ve ark., 1991; Edwards 

ve ark., 1992 ve Weber ve May, 1989). 

 

1.1.1. Genomun Kodlayıcı Bölgelerindeki Polimorfizm (Protein Polimorfizmi)  

 Genomdaki değişiklikler kodlayıcı gen bölgesinde olabileceği gibi kodlama 

yapmayan bölgelerde de yer alabilmektedirler. Kodlayıcı gen bölgesinde olabilecek 

değişiklikler gen ürününün işlevsel bozukluğuna neden olursa, bu değişiklikleri 

taşıyan bireylerin toplumdan ayıklanması ile sonuçlanabilmektedir. Dolayısıyla, 

kodlayıcı gen bölgelerinde gözlenen polimorfizm genellikle populasyonda bir süreç 

içinde meydana gelen değişiklikleri tam olarak yansıtmayacağından filogenetik 

çalışmalarda yeterince bilgilendirici değildir (Perez-Lezaun, 1997 ve Roewer ve ark., 

1996). 

 Birçok plazma proteini de polimorfizm gösterir ve son yıllarda genetik 

polimorfizm çalışmaları yapısal genlerce kodlanan polipeptitler seviyesine 

indirilmiştir. Polimorfizm gösteren insan plazma proteinleri; α1-antitripsin, 

haptoglobin, transferin, serüloplazmin, apolipoproteinler ve immunglobulinler 
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şeklindedir. Yapısal bir gende aşırılık taşımayan bir kodon değişimi (örneğin GGU 

yerine GAU) oluşursa, translasyon ile üretilen polipeptitte aminoasit değişimi (glisin 

yerine aspartik asit gibi) ortaya çıkar ve ayrı bireylerden spesifik bir protein 

saflaştırılıp, dizileri belirlenirse, populasyondaki genetik polimorfizm ortaya 

konabilir (Goldstein ve Schlötter, 2000 ve Kaiser ve ark., 2000).  

 

1.1.2. Genomun Kodlamayan Bölgelerindeki Polimorfizm (Tekrar Dizileri) 

Kodlamayan bölgelerdeki polimorfik değişiklikler çoğunlukla ayıklanmaya 

neden olmayacağından (nötral etkili) populasyon içinde korunarak varlıklarını 

sürdürebilmektedirler. Bu nedenle kodlamayan bölgelerdeki polimorfizm 

populasyonlardaki bireylere yansıyacağından izlem ve değerlendirilmesi daha kolay 

ve bilgilendirici olacaktır (Perez-Lezaun ve ark., 1997 ve Roewer ve ark., 1996).  

Tekrarlayan DNA dizileri genom içinde bir veya birkaç bölgede kümeleştiği 

gibi genom boyunca tek kopya diziler arasında da bulunabilmektedir. Kümeleşmiş 

tekrarlayan diziler, ardı ardına organize olan çeşitli kısa tekrarlardan meydana 

gelirler ve bu diziler satellit DNA olarak adlandırılırlar. Satellit DNA dizileri, 

genomdaki yerleşimlerine, ardı ardına gelen tekrar dizilerinin toplam uzunluğuna ve 

diziyi oluşturan tekrar birimlerinin uzunluğuna göre farklılık göstermektedirler 

(Tamaki ve Jeffreys, 2005 ve Yılmaz, 2008). 

 Tekrarlanan dizinler insan DNA’sının %5-10 kadarını oluşturmaktadır ve tipik 

olarak kısa dizinler genomdaki aynı DNA bölgelerinin tekrarından ibarettir. Bu 

DNA’ların işlevi henüz tam olark bilinememektedir (Lewin, 1997 ve Tan ve ark., 

2001). 

Bu doğal diziler çok çeşitlilik göstermektedirler. Satellitte biriken nokta 

mutasyonları, delesyonlar, duplikasyonlar, inversiyonlar ve insersiyonlar araclığıyla 

tekrarlayan üniteler arasında farklılıklar gözlenmektedir. Meydana gelen 

mutasyonlara bağlı olarak, eşit olmayan parça değişimi (crossing over), replikasyon 

kayması ve transpozisyon gibi olaylar sonucunda mikrosatellitler (STR) ve 

minisatellitler (VNTR’ler) oluşmaktadırlar (Griffiths ve ark., 2000; Lewin, 1997; 

Lorente ve ark., 1997 ve Luo ve ark., 2006). 
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1.1.2.1. Minisatellit DNA Dizileri (VNTR:Variable Number of Tandem Repeats) 

Değişken sayıdaki tekrarlayan dizilerdir ve bu dizilere VNTR (Variable 

Number of Tandem Repeats) de denilmektedir. 6-100 baz çifti uzunluğunda tekrar 

dizileri içerirler ve genomda 1-20 kilo baz arasında yaklaşık 1000 kadar blok 

oluştururlar. Bu diziler polimorfik özelliklerinden dolayı DNA analizlerinde tanı 

amaçlı (babalık testi, kimliklendirme, kalıtsal hastalıklarda mutant allellerin tespiti) 

olarak kullanılabilmektedirler (Kaiser ve ark., 2000; Tamaki ve Jeffreys 2005 ve 

Yılmaz, 2008).  

VNTR bölgeleri hemen hemen bütün yüksek ökaryotik canlıların genomlarında 

bulunurlar ve çok fazla oranda çeşitlilik gösterirler. Bu tekrarlar insan genomunun 

%5-10’u kadardır ve tekrarlanmayan DNA’lar arasına serpiştirilmiş olduğu 

belirlenmiştir (Griffiths ve ark., 2000 ve Lewin, 1997). 

 VNTR polimorfizminde farklı genetik mekanizmalar rol oynamaktadır, 

bunların başında insersiyon, inversiyon, delesyon ve duplikasyonlar yer almaktadır. 

Ayrıca replikasyon kayması veya polimeraz kayması denilen replikasyon hataları da 

polimorfizmde rol oynamaktadır. Eşit olmayan krossing over sonucu kardeş 

kromatidlerin farklılık göstermesi de polimorfizmin oluşumunda etkilidir (Demerath 

ve  ark., 2004; Griffiths ve ark., 2000; Kantarcı ve ark. 2004 ve Strachan ve Read, 

1996). 

 

1.1.2.2. Mikrosatellit DNA Dizileri (STR : Short Tandem Repeat) 

Günümüzde adli kimliklendirmede DNA üzerinde bulunan ve polimorfik 

özellik gösteren lokuslar yaygın olarak kullanılmaktadır. Bu amaçla DNA’nın 

kodlamayan bölgelerinde bulunan, inceleme kolaylığı ve yüksek güvenirlik gösteren 

kısa ardışık tekrarlar (STR) tercih edilmektedir. STR’ların tekrarlanan ünitesindeki 

baz sayısı minisatellitlerden daha az olduğu için bu lokuslar mikrosatellitler olarak da 

adlandırılmaktadırlar. Kısa tekrarlanan diziler (STRs: Short Tandem Repeats) veya 

mikrosatellitler; birçok ökaryotik genomda bulunan basit dizinlerdir. Mikrosatellitler 

2-7 baz çiftinden oluşan ünitelerin 5-25 kez ardarda tekrarlanması ile oluşurlar ve 



8 

 

100 bç’den kısa oldukları için kolaylıkla amplifiye edilebilirler (Akar ve ark., 2003; 

Dönbak, 2002; Griffiths ve ark., 2000 ve Naslund, 2005). 

 

Şekil 1.1. DNA dizisindeki STR’ların şematik sunumu 

http://www.le.ac.uk/ge/maj4/NewWebSurnames041008.html (Erişim Tarihi: 05.06.2015) 

 İnsan kromozomları üzerinde 300 bç ile 500 bç uzunluğundaki baz dizileri 

arasına serpiştirilmiş, tirimetrik ve tetrametrik yaklaşık 400 milyon lokus olduğu 

bildirilmektedir. İnsan genomunun yaklaşık 1/3‟u genoma dağılmış halde bulunan 

hareketli DNA dizileridir ve bu diziler kararsız diziler olup genom içinde göç 

edebilirler. STR’lar, genom içine yayılmış olmalarından dolayı genlerin kromozomal 

lokalizasyonlarının saptanmasında kullanılan bağlantı (linkage) analiz çalışmalarında 

belirleyici (marker) olarak kullanılmaktadır (Kashyap ve ark., 2004). Bu lokuslar 

tekrar biriminin daha kısa olması sebebiyle daha fazla polimorfizm içermeleri 

bakımından özel bir önem taşımaktadırlar. Çünkü tekrar birimi daha kısa olan 

bölgelerde, satellit lokusları için temelde etken mutasyon mekanizması olan 

replikasyon kayması (replication slippage) diğer lokuslara göre daha fazla meydana 

gelmektedir (Perez-Lezaun ve ark., 1997 ve Roewer ve ark., 1996). 

 STR’lar, yüksek miktarda ökaryotik genomlarda bulunmakla beraber 

prokaryotlarda da düşük frekanslarda bulunmaktadırlar ve tüm genom boyunca 

dağılmışlardır. Tüm genoma eşit olarak dağılmış olmaları bu lokusların genom 

haritalama projeleri için kullanışlı olmalarını sağlamaktadır. Ayrıca populasyon 

genetiği, paternite ve akrabalık tayininde sahip oldukları yüksek çeşitlilik bunları 

genetik bir işaretleyici haline getirmiştir (Dönbak, 2002; Goldstein ve Schlötter, 

2000; Kashyap ve ark., 2004). Genetik haritalamada belirteç (marker) olarak da 

kullanılan bu lokusların araştırılması, farklı bölgelerde yaşayan insanlar arasındaki 

http://www.le.ac.uk/ge/maj4/NewWebSurnames041008.html
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farklılıkların ve oluşturdukları haplotiplerin belirlenmesine yönelik yapılmıştır 

(Perez-Lezaun ve ark., 1997; Roewer ve ark., 1996 ve Zerjal ve ark., 1997).  

 Kodlayıcı olmayan polimorfik bölgelere ait alellerin mutasyonları 

biriktirebilme özellikleri, evrimleşme hızının hesaplanması ve gen göçünün izlemi 

için daha tutarlı bilgi sağlayacağından STR gibi bölgeler filogenetik çalışmalarda ve 

insan yayılım modellerinin oluşturulmasında bilgi kaynağı olarak tercih edilmektedir 

(Gomalko ve ark., 1994).  

Çok sayıda STR lokusunun multipleks PCR ile kolayca çogaltılabilmesi, 

floresans tespit sistemleri ile jel veya kapiler elektroforezde genotip tayini 

yapılabilmesi STR’ların yaygın olarak kullanımını sağlamıştır (Edwards ve ark, 

1991). Söz konusu sistem ilk kez 1991 yılında Edwards ve arkadaşları tarafından 

tanımlandıktan çok kısa süre sonra geniş kullanım alanı bulmuş ve birbiri ardına çok 

sayıda yeni STR lokusu tanımlanmıştır (Edwards ve ark, 1991). STR lokuslarının ilk 

adli uygulaması ölü bir mağdurun iskeletlerinin tiplendirilmesidir (Hagelberg ve ark, 

1991 ve Tully ve ark, 1993). 

Mikrosatellitlerde düşük, orta ve yüksek düzeyde mutasyon gözlenmektedir. 

Bir STR lokusunun adli bilimlerde kullanılabilir olması için düşük mutasyon oranına 

sahip olması gerekmektedir. Mikrosatellitlerde lokuslar arasında farklılıklar olmakla 

birlikte mutasyon oranı her kuşakta 10
-3

 ile 10
-4

 arasında değişmektedir. Mutasyon 

oranı türler arasında farklılık gösterdiği gibi aynı tür içindeki lokuslar arasında da 

farklılık göstermektedir (Asıcıoglu ve ark, 2004; Brinkmann, 1998 ve Rubinsztein ve 

ark, 1995). Erkeklerde mutasyon sıklığı kadınlardan daha fazladır (Rolf, 2002).  

Bir STR lokusunun adli bilimlerde kullanılabilir olması için bazı kriterlere 

sahip olması gerekir. 

 STR lokusun ayırım gücünün %90'nın üzerinde olması, 

 Gözlenen heterozigotluk oranının %70'in üzerinde olması, 

 En kısa ve en uzun alelinin uzunluğunun 90-500 bç arasında yer alması, 

 Amplifikasyon hassasiyetinin oldukça yüksek olması, 

 Mutasyon oranının düşük olması, 
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 Uygun olmayan biyolojik örnek varlığında da sonuç alınabilmesi 

gerekmektedir (Sparkes ve ark., 1996). 

STR'lar adli bilimlerde: 

 Adli vakalarda failin tesbiti, 

 Nesep tayini ve akrabalık ilişkisinin ortaya çıkarılması, 

 Göçmen alımlarında, 

 Kitlesel felaketlerde ölenlerin kimliklendirilmesi amacıyla 

kullanılmaktadır (Hallenberg ve Morling 2001; Holland ve ark., 2003 ve 

Ross ve Harding 1989).  

STR’lar insanlardaki bu kullanımının yanında veterinerlik alanında saf kan 

atların ya da ülkemizde zaman zaman rastlandığı gibi dava konusu olmuş küçük ve 

büyük baş hayvanların nesep tayini amacıyla da kullanılmaktadır. Kedi, köpek gibi 

evcil hayvanların biyolojik örneklerinden elde edilen DNA’nın STR analizi daha 

fazla yabancı ülkelerde kullanılmaktadır. Bu hayvanlar ev, iş yeri gibi ortamlarda 

beslenmesi nedeniyle birçok kriminal olayda fail ile olayın ilişkilendirilmesinde delil 

değeri taşıyabilmektedirler. Bu amaçla cinayet, ırza geçme gibi olayların meydana 

geldiği olay yerinde ve failin giysi veya üzerinde saptanan mağdura ait evcil 

hayvanların kılı bir çok olayın çözümünde yardımcı olmaktadır (Menoti-Raymond ve 

ark., 2005 ve Padar ve ark., 2002).  
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Şekil 1.2. X kromozomu üzerindeki STR lokuslarının dağılımı (Szibor, 2007a). 
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1.1.2.2.1. STR’ların Adlandırılması  

Dünya çapında STR’ların kullanımı için lokuslarının ve alellerinin 

adlandırılması standardize edilmiştir. Bu nedenle 1992 yılında ISFH (International 

Society of Forensic Hemogenetics, Uluslararası Adli Hemogenetik Derneği) lokus ve 

alellerin adlandırmasında uyulacak kuralları ortaya koymuştur. Bu kurallara göre 

STR lokuslarının adlandırılması dört aşamada yapılmaktadır. İlk harf D; DNA’yı, 

ikinci sıradaki rakam; lokusun hangi kromozomda yerleşik olduğunu, üçüncü harf 

olan S (Single); bu lokusun DNA dizisinde tek olduğunu, en sonda yer alan sayı ise; 

lokusu o kromozomda yer alan diğer STR lokuslarından ayıran rakamı gösterir. 

Örneğin D5S21 bu kurallara göre adlandırılan bir lokustur. Alelik isimlendirme ise 

her alelin içerdiği tekrar sayısına göre yapılmaktadır. Tekrar ünite dizilerinin bir 

kısmı sadece basit tekrarlardan oluşurken, bir kısmı ise iki ya da daha fazla farklı 

tekrar ünite dizilerini içermektedir. Kompleks tekrar dizilerinden oluşan bir diğer 

grup ise dizi boyunca değişik sayı, uzunluk ve baz tekrarına sahip dizilerden 

oluşmaktadır. Buna göre her alele tekrar sayısını gösteren bir rakam verilmektedir. 

Örneğin yaygın kullanılan THO1 lokusunun en küçük aleli 5’tir ve beş “AATG” 

tekrarı içermektedir. En büyük alel olan “10” ise on “AATG” tetranükleotid tekrarını 

içermektedir. THO1 lokusunun “9.3” olarak numaralandırılan alelinde ise dokuz 

tetranükleotid ile birlikte üç bazlık “ATG “ bazlarından oluşan eksik bir tekrar dizisi 

yer almaktadır (Bär, 1997). 

 

Şekil 1.3. THO1 lokusu (Bär, 1997). 

Aynı komisyon tarafından STR lokusunda tekrar eden dizinin hangi sarmaldan 

ve hangi yönde okunması gerektiği de standardize edilmiştir. Buna göre tekrar dizin 

3'→5' yönünde okunur ve lokus protein kodlayan genlerin içinde ise proteini 

kodlayan zincirin adı kullanılmaktadır (Bär, 1997). Örneğin Hum TH01 lokusunun 

insan tirozin hidroksilaz (Human tirozin hidroksilaz) geninin 1. intronu üzerinde 

bulunduğunu göstermektedir (Bobillo, 2008). STR lokusunun tekrarlanan ünitesinde 

veya 3' bölgesinde alelin elektroforetik mobilitesini etkileyen baz transversiyonu 

içeren alelleri eksta “C” (Cathodal) veya “A” (Anodal) harfi ile 
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adlandırılmaktadırlar. Örneğin Hum F13B 9C alelinin 3' bölgesinde Adenin – Sitozin 

transversiyonu içerdiği, bunun da alel 9’dan daha yavaş elektroforetik mobiliteye yol 

açtığı bulunmuştur ve bu nedenle “alel 9C” olarak adlandırılmıştır (Dönbak, 2002). 

 

1.1.2.3. Tek Nükleotit Polimorfizmi (SNP, Single Nucleotide Polymorphisms)  

SNP’ler genomda tek bir nükleotid değiştiğinde ortaya çıkan DNA dizi 

varyasyonlarıdır. Bu nokta değişikliklerini tespit eden yöntemler, bir veya birkaç 

bazlık küçük insersiyon ya da delesyonları da saptayabilmektedir. Tüm insan genetik 

değişimlerinin yaklaşık %85’ını oluşturan SNP’ler, 3.2 milyar bazlık insan genomu 

boyunca her 100-300 bazda bir açığa çıkar ve yaklaşık 10 milyon SNP bulunur (Gill, 

2001 ve Newton ve ark., 1989). SNP’ler iki şekilde oluşabilirler. Birincisi bir pürin 

bazın (A,G) diğer bir pürin bazına veya bir pirimidin bazın (C,T) diğer pirimidin 

bazına değişmesi (transisyon), diğeri ise bir pürin bazının bir pirimidin bazına veya 

pirimidin bazın bir pürin bazına değişimidir (transversiyon). İnsan genomundaki 

SNP’lerin %25’ini Sitozin↔Timin ve Guanin↔Adenin transisyonları 

oluşturmaktadır. Bu değişimin SNP olarak düşünülebilmesi için, toplumda görülme 

sıklığının en az %1 olması gerekmektedir. Her 3 SNP’den 2’si sitozinin timine 

değişimiyle oluşmaktadır. SNP’ler genom boyunca hem kodlama yapan hem de 

yapmayan bölgelerde görülmektedir (Gill, 2001 ve Newton ve ark., 1989). 

SNP’ler Y kromozomunun rekombinant olmayan bölümlerinde ve mtDNA’da da 

bulunmaktadır. Y kromozomu babadan sadece erkek çocuklara ve mtDNA’da 

anneden çocuklarına kalıtıldığından ve genelde rekombinasyon olmaması sebebiyle 

burada bulanan SNP’ler önem taşımaktadır. Bu yapılarda bulunan SNP’ler haplotip 

blokları halinde kalıtılmaktadırlar. Bu sebeple, özellikle göç yolları ve bunlar 

arasındaki bağlantıların belirlenmesi, insan genetiği çalışmalarında ve antropolojik 

çalışmalarda kullanılmaktadırlar (Case ve Wallance, 1981 ve Witting ve ark., 2003). 

Y kromozomunun NRY bölgesindeki SNP’ler, bazı karışık babalık testlerinde, cinsel 

saldırı suçlarının araştırılmasında ve populasyon çalışmalarında önemli avantajlar 

sağlamaktadır. Mitokondrial DNA analizleri degrade biyolojik örneklerde, köksüz 

saç gövdeleri, çok küçük miktarlardaki tükürük ya da kan lekeleri gibi genomik DNA 

açısından fakir örneklerde tercih edilen bir yöntemdir. Ayrıca mtDNA maternal 
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yoldan kalıtıldığından, kimlik tespitinde araştırılan kişinin annesi ya da anne 

tarafından bir akrabasının mtDNA analizi yeterli olabilmektedir. Bu avantaj özellikle 

savaşlar, doğal afetler, büyük araç (uçak, tren v.b.) kazaları gibi toplu ölümlerde, 

kişilerin kimliklendirme çalışmalarında önem kazanmaktadır (Bendal ve ark., 1997; 

Gill, 2001; Sanchez ve ark., 2003 ve Zurer, 1994). İnsanlardaki DNA dizilerinin 

%99’undan fazlasının aynı olmasına karşın, bu dizilerdeki değişiklikler insanların 

hastalıklara, bakteri-virüs-toksin-kimyasallar gibi çevresel etkenlere, ilaçlara ve diğer 

terapilere verdiği cevabı etkilemektedir. Bu durum SNP’leri biyomedikal 

araştırmalar, farmasotik ürün geliştirmesi ve tıbbi tanı gibi konular açısından oldukça 

değerli yapmaktadır. SNP’ler evrimsel açıdan stabildirler ve nesilden nesile çok fazla 

değişmezler. Bu da onların populasyon çalışmalarında takip edilmelerini 

kolaylaştırmaktadır. Aynı zamanda moleküler antropoloji ve evrim genetiği 

çalışmalarında olduğu gibi adli araştırmalarda da güvenilir ve önemli bilgi 

edinilmesine olanak sağlamaktadır (Hwan, 2005).  

Şekil 1.4. DNA dizisindeki SNP’lerin şematik sunumu  

https://en.wikipedia.org/wiki/Single-nucleotide_polymorphism (Erişim tarihi: 05.06.2015) 

 

 

 

 

https://en.wikipedia.org/wiki/Single-nucleotide_polymorphism
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1.1.3. Hareketli DNA Dizileri  

İnsan genomunun yaklaşık 1/3’ü genoma dağılmış halde bulunan hareketli 

DNA dizileridir ve bu diziler kararsız diziler olup, genom içinde göç edebilirler. 

Bunlar DNA üzerinde kümeler halinde bulunmazlar, genomun çeşitli bölgelerine 

dağılmış durumdadırlar. Hareketli DNA dizileri iki grup halinde incelenmektedirler. 

Transpozonlar (DNA’ların transpozisyonuyla oluşurlar) ve retrotranspozonlar 

(RNA’lardan cDNA aracılığıyla DNA’ya aktarılmış olan dizilerdir) (Lüleyap, 2008 

ve Yılmaz, 2008).  

 

1.1.3.1. SINE (Short Interspersed Nuclear Elements)  

İnsan genomunda en yaygın bulunan tekrar dizileridir ve en tipik örneği Alu 

(GC) tekrar dizileridir. 300 baz çiftlik tekrar dizilerinden oluşmaktadır ve genom 

içinde 500.000-1.000.000 kadar Alu dizisi bulunmaktadır. Alu I adlı restiriksiyon 

enziminin, söz konusu dizileri tek bir bölgeden kesmesi nedeniyle bu isim 

verilmektedir. Bu dizilerin fonksiyonları tam olarak bilinmemekle beraber, RNA 

polimeraz III için promotor bölgeler taşıdıkları fakat bugün için herhangi bir 

fonksiyonel protein kodlamadıkları düşünülmektedir (Lüleyap, 2008). 

 

1.1.3.2. LINE (Long Interspersed Nuclear Elements)  

İnsan genomundaki serpiştirilmiş uzun dizi tekrarları (LINE’ler) için en önemli 

örnekler; LINE 1 (L1) ve LINE 2 (L2) dizi aileleridir. Yaklaşık 6500 baz çifti 

uzunluğunda olan bu dizilerin, tüm genom boyunca yayılmış 50.000-100.000 kadar 

kopyası bulunmaktadır. L1 ve Alu dizileri, hareketli genetik elemanlara 

(Transposable eleman) örnek oluşturmaktadırlar. Genomik DNA’da farklı yerlere 

hareket edebilme yeteneğinde olan ve tranpozon denilen böyle DNA dizilerinin 

varlığı 1960’lı yıllarda bakteride keşfedilmiştir. Bu diziler kendini bir kromozom 

bölgesinden kesip diğer bir bölgeye yerleştirebilen DNA elementleridir. Genom 

boyunca dağılmış tekrarlanan DNA aileleri tıpta özel bir öneme sahiptir. Alu ve L1 

dizileri mutasyon nedeni olarak kalıtsal hastalıkların oluşmasına katılmaktadırlar. Bu 
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iki ailenin bazı kopyaları transpozisyon olarak aktiftir ve bazen tıpta önemli bir genin 

etkisiz hale gelmesine neden olabilmektedirler (Lüleyap, 2008). 

 

1.1.3.3. TE (LTR Taşıyan Transposable Elementler) 

Bunlar 1.5-10 kb uzunluğunda, 300-1000 bç’lik LTR’lerle çevrelenmiş Revers 

Transkriptaz kodlayan dizilerdir ve genellikle fonksiyonel olmayan Herv (human 

endogenous retrovirus) içermektedirler. Direk insersiyonel mutagenesiz açısından bu 

dizilerin genoma etkileri çok önemlidir ve yaklaşık 1/500 yeni germ line mutasyonlar 

hareketli elementler nedeniyle ortaya çıkmaktadır (Lüleyap, 2008). 

 

1.1.3.4. DNA Transpozonları 

TIR (iki kısa inverted tekrar) dizileri ile çevrelenmiş, intronsuz tek okuma 

çerçevesine sahip transpozaz kodlayan dizilerdir. Genomun hareketli elementlere 

karşı olan en önemli savunma mekanizması DNA metilasyonudur. Örneğin TE’lerin 

çok büyük bir kısmı 5-metil sitozin taşımaktadır ve bu metilasyon transkripsiyonu 

engellemektedir. Metilasyon ayrıca genomun kondanse duruma geçmesi için hedef 

bölgeleri uyarır ve bu da rekombinasyonu azaltmaktadır. Genom üzerindeki hareketli 

elementlerin metilasyon düzeyleri ise eşeye özgü biçimde kalıtılmaktadır. Örneğin 

Alu tekrarlarında maternal kopyalar metillenmiş durumdadır (Lüleyap, 2008). 

 

1.2.DNA Zincirindeki Polimorfik Bölgelerin Analizinde Kullanılan Yöntemler 

 

1.2.1.Sınırlı Parçacık Uzunluk Polimorfizmi (RFLP: Restriction Fragment 

Length Polimorphism-) 

Tek nükleotid değişimiyle ortaya çıkan polimorfizmlerin incelenmesi uzun süre 

genellikle RFLP denilen ve uzunluk farklılığına dayanan teknik aracılığıyla 

yapılmıştır. Yöntem çift zincirli DNA’nın restriksiyon enzimleriyle bu enzimlere 

spesifik olan bölgelerden kesilmesi esasına dayanır. Restriksiyon enzimleri 

bakterilerde doğal olarak bulunur ve her enzim DNA’da kendine özgü farklı bir 
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bölgeyi tanıyarak DNA’yı bu noktalarından keser. Bu nedenle restriksiyon 

enzimlerine “moleküler makas” ismi verilmektedir ve Hae III, Hinf I, Pct I, Eco RI 

adli amaçlı RFLP analizinde sık kullanılmış olan restriksiyon enzimlerindendir. 

Kesim işlemi sonunda uzun DNA molekülü restriksiyon fragmanları olarak 

adlandırılan çok sayıda, küçük DNA parçacıklarına ayrılır. Bu parçacıkların 

uzunluğu birkaç yüz ile birkaç bin baz çifti uzunluğunda olabilir. Ekstrakte edilen 

DNA’nın tek bir enzimle dahi sindirilmesinden sonra farklı dizi ve uzunlukta yüz 

binlerce kesilmiş DNA fragmanı oluşmaktadır. Bu fragmanların görünür hale 

getirilmesinde kullanılan yöntem 1975 yılında Edwin Southern tarafından geliştirilen 

ve adına izafeten “Southern Blot” olarak anılan yöntemdir (Southern, 1975). 

Yöntemin esası restriksiyon enzimiyle kesilerek bir çok fragmana ayrılan 

DNA’nın bu fragmanlarının agaroz veya akrilamid jel elektroforeziyle elektroforetik 

olarak ayrılmasını takiben fragmanların denatüre edilmesi ve naylon membrana 

transferi sonrasında spesifik problarla hibridizasyonuna dayanır. Problar 

komplementer DNA dizisine spesifik olarak hazırlanmış, tek zincirli, radyoaktif 

izotoplar ile işaretlenmiş, kısa DNA parçacıklarıdır. Hibridizasyon, uygun 

hibridizasyon solüsyonları içeren banyolarda gerçekleştirildikten sonra nonspesifik 

bağlanmalar yıkanarak uzaklaştırılır, oluşan bandlar X-ray’de otoradyografik olarak 

gösterilir. Yöntem adli amaçlı kimliklendirmede birçok single-lokus prob kullanımı 

ile yapılabildiği gibi Jeffrey ve arkadaşları tarafından geliştirilen multi-lokus problar 

ile de uygulanabilmektedir. Tek lokus için oluşturulan RFLP single-lokus RFLP 

adını alırken çesitli kromozomlarda bulunan benzer tekrar dizilerin bulunduğu çok 

sayıdaki lokustaki alelik varyasyonların bir arada tanımlanmasına multi-lokus RFLP 

adı verilmektedir. Bu şekilde elde edilen otoradyogramlar parmak izi gibi bireye 

spesifik olduğundan DNA parmak izi olarak adlandırılmakta ve görünümleri 

marketlerdeki barkodlara benzediği için sistemin sonuçlarını değerlendirmek oldukça 

güç olmaktadır (Jeffreys ve ark., 1985). Multi lokus RFLP yönteminin ayırt etme 

gücünün çok yüksek olmasına rağmen sadece degrade olmamış DNA varlığında 

başarılı sonuçlar alınabilmesi ve yaklaşık 500 ng yüksek moleküler ağırlıklı DNA’ya 

ihtiyaç duyması yöntemin kullanımını sınırlamaktadır. Oysa single-lokus RFLP 

yöntemi için 20-100 ng genomik DNA yeterli olmaktadır. Multi-lokus probların bir 
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diger zayıf yönü ise, bir biri ile ilişkisiz türler arasında çapraz reaksiyonlar 

görülebilmesidir (Hill, 1987 ve Kanter ve ark., 1986). 

RFLP’ye dayanan tiplendirme sistemleri çok ayrıntılı bilgi vermekle beraber 

taze örnekle çalışma zorunluluğu vardır. Restriksiyon enzimleri bakteri kökenli 

oldukları için kan lekesiyle çalışılırken kontaminasyon olabileceği unutulmamalıdır 

(Moenssens ve ark., 1995; Roy, 1997 ve Tan  ve ark., 2001).   

Tekniğin kullanıldığı ilk yıllarda; adli bilimlerde DNA tiplendirme yöntemi 

olarak, VNTR lokuslarının radyoaktif işaretlenmesine dayalı RFLP analizi yaygın bir 

şekilde kullanılmaktaydı (Chuah ve ark., 1994; Roy, 1997; Sugiyama ve ark., 1993 

ve Watanabe ve ark., 1997). Bu yöntem duyarlı ve kesin sonuçlar vermekteydi, 

ancak sağlığa olan zararları sebebiyle günümüzde büyük ölçüde radyoaktiviteden 

uzaklaşılmış, floresans ağırlıklı işaretlemeye yönelinmiştir (Das ve Seshadri, 2004; 

Griffin ve Griffin, 1994 ve  Kantarcı ve ark., 2004).  

RFLP yöntemi son derece güvenilir olmasına rağmen uzun sürmesi, zahmetli 

olması, radyoaktif madde ile temas gerektirmesi ve fazla miktarda DNA’ya ihtiyaç 

duyulması gibi sınırlayıcı yönleri vardır. Yöntem bu nedenlerden dolayı bugün için 

yerini PCR tekniğine dayalı STR analizlerine bırakmıştır (Aşıcıoğlu, 2006). 

 

1.2.2. Polimeraz Zincir Tepkimesi (PCR : Polimerase Chain Reaction)  

1985 yılında Mullis ve Saiki tarafından tanımlanan polimeraz zincir tepkimesi 

tekniği; DNA’nın kısa parçalarını seçici bir şekilde çoğaltıp, tiplendirmede 

kullanılacak DNA örneğinin miktarını arttırmaktadır. Bu yöntemle çok az 

miktarlardaki materyallerden bile DNA analizi yapılabilmektedir (Dönbak, 2002).  

 PCR tekniği bir çeşit invitro klonlamadır ve hücre içinde gerçekleşen doğal 

DNA replikasyonu bir tüp içinde gerçekleştirilebilir. Bu teknik DNA polimeraz 

enzimi kullanılarak bir dizi DNA’nın kendini eşleme döngüsünü içerir ve hedeflenen 

dizinin milyonlarca kopyası yapılır. Bu tekniğin en önemli avantajı DNA 

amplifikasyonunun başlaması için oldukça az miktardaki biyolojik örneğin yeterli 

olmasıdır (Carracedo, 1999; Kephart, 1999; Mullis, 1994 ve Weir, 1996).  
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Önceleri PCR işlemi Escherichia coli bakterisinden elde edilen DNA polimeraz 

enzimi kullanılarak yapılıyordu. Ancak bu polimeraz enzimi çok yüksek sıcaklıkta 

aktif değildi ve bu nedenle her bir döngüden sonra ortama yeni enzim eklenmesi 

gerekiyordu. Bu sorun; 1969 yılında Thomas Brock tarafından bulunan, ekstrem 

termofil olarak adlandırılan, 80-115°C’deki sıcak su kaynaklarında yaşayan ve bu 

sıcaklıkta bile aktif olan Thermus aquaticus adlı bakterinin kullanılmasıyla 

çözülmüştür. Kısaca Taq olarak isimlendirilen bu bakteriden elde edilen DNA 

polimeraz; PCR’ın ısı döngülerinde hiç bir bozulmaya uğramadan görevini yerine 

getirebilmektedir. Bu nedenle günümüzde Taq DNA polimeraz enzimi için verimli 

saflaştırma teknikleri geliştirilmiş olup, Taq DNA polimeraz genini taşıyan ve 

yüksek verimli plazmid içeren E.coli suşları kullanılmaktadır (Graul, 1989; 

Frankhauser, 2003; Saferstein, 2004 ve Sambrook ve ark., 1989).  

PCR (Polymerase Chain Reaction) yönteminin geliştirilmesi moleküler biyoloji 

üzerinde geniş bir etkiye sahip olup, yöntemi tam otomasyona sokan ve isim babası 

olan  Cetus şirketinden Kary Mullis ve arkadaşlarıdır (Mullis ve ark., 1994).   

1993 yılında bu yöntem araştırmacıya Kimya alanında Nobel Ödülü 

kazandırmıştır (Goodwin ve ark., 2007).  

Bir PCR döngüsü; denatürasyon, primerlerin bağlanması (annealing) ve uzama 

(extension) olarak adlandırılan üç basamaktan oluşmaktadır. 

1. Denatürasyon: Yüksek sıcaklıkta (90-95 
0
C) amplifiye edilecek DNA 

molekülünündeki hidrojen bağlarının birbirinden ayrılması ve DNA’nın tek sarmal 

haline getirilmesidir (Walker ve Rapley, 2000). 

2. Primerlerin Hedef Bölgelerle Birleşmesi (Annealing): Primerler, amplifiye 

edilen bölgenin yanındaki dizilere spesifik olarak bağlanan 17-30 nükleotid 

uzunluğundaki sentetik oligonükleotidlerdir. Primerlerin spesifik olarak hedef 

dizilere bağlanması düşük sıcaklıklarda (55-70 
0
C) gercekleşir ve böylelikle DNA 

üzerinde komplementer olduğu bölgeye bağlanması sağlanmış olur (Walker ve 

Rapley, 2000). Seçilen primerlerin uzunluğu genellikle kullanılan genomik DNA’nın 

başka bir bölgesiyle istenmeyen hibridizasyonunu önlemek amacıyla baz 

kompozisyonunun elverdiği oranda 20 den fazla tutulmamaya çalışılır (Lüleyap, 

2008). 



20 

 

3. Zincir Uzaması (Elongation): DNA polimeraz enzimi, dört çeşit 

deoksiribonukleozit trifosfat (dNTP) ve uygun tampon varlığında primerlerin 3' 

hidroksil uçlarına dNTP'leri ekleyerek polimerizasyonu (70-75 
0
C) gercekleştirir. 

DNA her zaman 5′ ucundan 3′ ucuna doğru uzar ve böylece hedef DNA’nın birçok 

komplementer kopyaları elde edilir. Bu üç basamağın defalarca tekrarlanması 

sonrasında her bir döngü sonunda kalıp DNA iki katına çıkar ve böylece hedeflenen 

bölgenin milyarlarca kez çoğaltılmasıyla PCR ürününün kolay analiz edilmesi 

sağlanır (Walker ve Rapley, 2000).  

 
Şekil 1.5. PCR (Polimeraz Zincir Reaksiyonu) aşamaları (Tamarin, 2001).  

 

1.2.2.1. PCR’ ın Genetik Çalışmalarda ve Adli Bilimlerde Kullanılması   

PCR tekniği; kanser tedavisinin izlenmesinde, genomik dizilerin 

klonlanmasında, mitokondrial ve genomik DNA dizilerinin doğrudan 

belirlenmesinde, bakterial ve viral enfeksiyonların ortaya çıkarılmasında, allogenik 

kök hücre transplantasyonlarında ve prenatal tanıda kullanılmaktadır (Jones, 2004; 

Kim ve ark., 2006; Thompson ve ark., 1991 ve Toksoy, 1993).  

PCR sonrası çoğaltılmış DNA fragmentlerinin yüksek çözünürlükteki 

poliakrilamid jel elektroforezi (PAGE) sonucu gümüş boyama yöntemi uygulanarak 

10 baz çifti veya daha küçük uzunluktaki DNA fragmentlerinin farklılıkları 

belirlenebilir. Bu yöntem 1989 yılında Allen tarafından bulunmuştur (Rolfs ve ark. 

1992). Ayrıca DNA milyonlarca kez çoğaltıldığı için görünürleştirme işlemi 

radyoaktif olmayan yöntemler ile yapılabilmektedir (Jones, 2004; Mastana ve 

Papiho, 2001 ve Sjerps ve ark., 1995). 
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PCR tekniğinin adli bilimlerdeki ilk kullanımı 1986 yılında HLA-DQA1 

lokusu ile gerçekleştirilmiştir (Carracedo, 1999 ve Arı, 2003). Adli bilimler alanında 

polimeraz zincir reaksiyonuyla çok az miktardaki veya bakterilerle kontamine olmuş 

biyolojik örneklerdeki DNA’nın çoğaltılması ve analizi ile nokta mutasyonları veya 

daha küçük delesyonların güvenli bir şekilde ve kolayca tespit edilebilmesi mümkün 

olabilmektedir (Akane ve ark., 1995 ve Griffin ve Griffin, 1994). 

Adli bilimlerde olay yerinde bulunan herhangi bir biyolojik örnekten (kan, kan 

lekesi, deri, tükrük epiteli, sperm, saç ve vücut kıllarından v.b.) elde edilecek olan 

DNA kimliklendirme amacıyla kullanılabilmektedir (Ghosh ve ark., 2005; Harvey ve 

Foster, 2007; Kim ve ark., 2006; Prosniak ve ark., 2006 ve Smolyanitsky ve ark., 

2003). 

 

1.2.2.2.  PCR Tekniği Uygulanmasında Karşılaşılan Sorunlar  

Amplifikasyonun kalitesi hedef dizinin uzunluğuna bağlıdır ve 1000 baz 

çiftinden daha kısa olan dizinlerin amplifikasyonu daha iyi sonuç vermektedir. 

DNA’nın büyüklüğü arttıkça amplifikasyon işleminin etkinliği azalmaktadır. 

Bazların yanlış eşleşmesi de primerlerin bağlanma etkinliğini azaltarak 

amplifikasyonun kalitesini düşürmektedir. Melezleme özgüllüğünde primerlerin 

uzunluğu, dizini ve ayrıca bağlanma sıcaklığı da büyük önem taşımaktadır. Yüksek 

miktarda guanin ve sitozin içeren dizinlerin denatürasyon ısısının yüksek olması 

gerekmektedir. Dolayısıyla uygun denatürasyon ısısı sağlanamadığında denatürasyon 

gerçekleşmeyebilir (Şişman-Yükseloğlu, 1996). Diğer bir sorun ise alel çiftlerinden 

birinin diğerine göre daha önce replike olmasıdır ve bu alel giderek çoğalırken, diğeri 

görülemeyecek hale gelmektedir. Bu duruma kurucu etkisi (Founder effect) 

denilmektedir (BABEC 2006; Ghosh ve ark., 2005 ve Moenssens ve ark., 1995). 

PCR tekniğindeki diğer bir sorun da inhibitörlerdir. DNA’nın çoğalmasını 

engelleyen; Porfirin kalıntıları, kimyasal yapıları değişmiş karbonhidratlar, bozulmuş 

DNA, taninler, demir gibi maddeler PCR inhibitörü olarak rol oynamakta ve 

DNA’nın çoğalmasını engellemektedir. Ayrıca eski kan lekelerinin içerdiği hematin, 

kıllardaki melanin ve bazı boyalar da inhibitör etkisi göstermektedirler. Bu 
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maddelerin PCR ortamından uzaklaştırılması gerekmektedir. İnhibitör etkisini yok 

etmek için geliştirilmiş bazı saflaştırma yöntemleri kullanılmaktadır ya da inhibitör 

etkisini inaktive eden maddeler PCR karışımına eklenmektedir (Altunçul, 2001 ve 

BABEC 2006).  

PCR tekniğinde dikkat edilmesi gereken bir diğer husus da kontaminasyondur 

(BABEC 2006; Cetus Corporation 1990 ve Luo ve ark., 2006). 

 

1.2.3.Kapiller Elektroforez Tekniği 

Kapiller elektroforez (CE) tekniği, elektroforetik hareket kabiliyeti, faz ayırımı 

ve moleküler boyuttaki farklılıklara ya da bunların bir kaçına bağlı olarak 

elektrokinetik ayırım yapan bir tekniktir. Bu elektrokinetik ayırım; iki ucu açık, dış 

yüzeyi silika ile kaplanmış, yaklaşık 2575 μm iç çaplı 15-100 cm uzunluğunda, 

silindirik kapillerlerde yapılmaktadır.  Kapiller, elektrotları ve tamponu içeren iki 

cam hazne arasına yerleştirilmiştir. Kapillerler jel ile dolduktan sonra çok az 

miktardaki örnek, kapillerin bir ucuna elektrokinetik ve hidrodinamik teknikle 

yüklenmektedir. Ayırım yüksek voltaj (yaklaşık 5-30 kV, 1-150 uA) uygulayarak 

yaklaşık 200-500 V/cm doğru akım altında sağlanır ve bu elektrik akımı sadece 

molekülleri elektrikle yüklemez (elektroforez) aynı zamanda tüm solüsyonun 

hareketini sağlar (elektro-ozmos). Kapillerdeki çözünür maddenin dağılımı esas 

olarak difüzyon ile kapiller duvarı-örnek etkileşimi, ısı ve iletkenlikteki değişkenliğe 

bağlı olarak elektroforetik dağılıma dayanır. Kapiller duvarı-örnek etkileşimi, duvar 

iç yüzeyinin tampona eklenen dinamik maddeler ile kaplanmasıyla en aza 

indirilmektedir. Örnekler kapillerin anot ucuna yakın yerleştirilen sensörler 

aracılığıyla kapiller üzerinden saptanırlar. Yöntemin en önemli avantajları çok az 

miktarda örnek gerektirmesi, ileri derecede hassas olması [LIF (laser-induced 

fluorescence) teknolojisi ile birleştiğinde atto-mol seviyeleri], hızlı ayırım gücü, 

otomotizasyon ve ek cihazlarla uyum olarak sıralanabilir (Asıcıoğlu ve ark., 2002; 

Butler, 2005; Butler ve ark., 2004; Demers ve ark., 1998 ve Fanali ve ark., 1998).  

LIF ile desteklenmesi sonucunda bu teknik DNA fragmanlarının ayrımında en 

hızlı gelişen yöntem olmuştur. Kapiller elektroforez inorganik iyon saptanması, 
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ilaçlar, oligonükleotidler, peptit ve protein analizleri, birçok genetik hastalıkların 

tanısında, adli tıpta genetik polimorfizmin saptanmasında, mutasyon ve polimorfizm 

analizinde, SSCP (single strand conformation polymorphism), VNTR (variable 

number tandem repeat), STR (short tandem repeat) analizi ve DNA dizilemesi gibi 

bir çok çalışmada kullanılan güvenilir bir yöntemdir  (Butler ve ark., 2004; Demers 

ve ark., 1998 ve  Fanali ve ark.,1998). 

Bu cihazlar anot ve katot kutuplar arasında uzanan bir kapiller, sıcaklığı sabit 

tutacak bir ısıtıcı bölge, anot uca yakın bir bölmede lazer ışık kaynağı ile CCD 

(charged coupled device) kameradan oluşmaktadır. Kapillerin içine polimer dolduran 

bir şırınga ile her iki kutupta elektrik geçirgenliği sağlayacak tampon hazneleri 

bulunmaktadır. Her bir örnek için yeniden polimerle doldurulan kapiller, örnek 

tüpüne girdiğinde elektrokinetik yöntemle PCR ile çoğaltılmış ve denatüre edilmiş 

DNA fragmanlarını kapiller içerisine alır. Bu aşamadan sonra sabit voltaj ve 

sıcaklıkta anot kutba doğru hareket eden DNA fragmanları kapillerin silika ile 

kaplanmamış bölgesinden geçerken lazer ışığını bağlandıkları primerin rengine göre 

değişik dalga boylarında yansıtarak CCD kamera tarafından algılanırlar. Uygun 

bilgisayar yazılımı tarafından değerlendirilen veriler ekranda büyüklük ve yoğunluğu 

ifade eden pikler şeklinde belirirler. Bu pikler bahsedilen yazılım tarafından daha 

önce bu yazılıma tanıtılan floresan boyalı ve fragman büyüklüğü bilinen standartlarla 

karşılaştırılarak değerlendirilir. Standardizasyon işleminde alelik ladder (AL)’lar 

kullanılır ve AL bir lokusa ait yaygın alellerin çoğunu içermekle birlikte alel 

boyutunun standardize edilmesi için gereklidir (Asıcıoğlu ve ark., 2002; Butler ve 

ark., 2004 ve Fanali ve ark., 1998).  

 
Şekil 1.6. Kapiller elektroforez sistemi (Butler ve ark., 2004) 
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  Applied Biosystems tarafından sağlanan kapiller elektroforez sistemlerinde 

çoklu renk dedeksiyonu mevcuttur.  ABI PRISM® 310 Genetik Analyzer cihazında 

tek kapiller, ABI PRISM® 3100 ve Applied Biosystems 3130xl Genetik Analyzer 

cihazlarında 16 kapiller, ABI PRISM® 3500 Genetik Analyzer cihazında 24 kapiller, 

ABI PRISM® 3700 ve Applied Biosystems 3730xl Genetik Analyzer cihazlarında 96 

kapiller bulunmaktadır.  Elektroforez sonrası STR profillerinin değerlendirilmesi, 

GeneScan®, GeneMapper ID veya GenoTyper® gibi programlarla 

gerçekleştirilmektedir. PCR ürünlerinin boyutları, internal size standart kullanılarak 

belirlenmektedir. Internal size standart, boyutları belli ve floresans boya ile 

işaretlenmiş DNA parçaları içerir ve bu DNA parçaları kapiller elektroforez 

yürütmesi esnasında PCR ürünleri ile birlikte lazer tarafından tespit edilmektedir. 

Çalışmamızda kullandığımız genetik analiz cihazı Applied Biosystems 3130xl ve 

size standart DNA Size Standard 550 (BTO)’dir.  

 

Şekil 1.7. DNA Size Standard 550 (BTO) (Applied Biosystems) (Investigator Argus X–

12 PCR Amplification Kit Kılavuz Kitabı, 2013) 

GeneMapper ID gibi programlarla çalışılan STR lokusunun hangi alellere sahip 

olduğu boyut analizi ve alelik ladder ile karşılaştırılarak yapılır. Alelik ladder, 

incelenen STR lokusunun hangi alellere sahip olduğunu kesin olarak belirlenmesini 

sağlamaktadır. 
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Şekil 1.8. Alelik Ladder (Investigator Argus X–12 PCR Amplification Kit Kılavuz Kitabı, 

2013) 
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1.3. Birleşik DNA İndeks Sistemi (CODIS)  

 Aynı sayıda ve aynı gen bölgelerinin (lokus) çalışılmasının pratik 

uygulamalardaki amacı DNA bankalarıdır. Bu standardın sağlanabilmesi için 

ABD’de 1997 yılında CODIS (Combined DNA Index System) adıyla bir DNA veri 

bankası oluşturulmaya başlanmıştır ve CODIS sistemi içinde FBI tarafından 

belirlenen 13 STR lokusu yer almaktadır. Bu lokuslar: D3S1358, vWA, FGA, 

D8S11179, D21S11, D18S51, D5S818, D13S317, D7S820, D16S539, THO1, TPOX 

ve CSF1PO lokuslarıdır. ABD’de 50 eyaletten elde edilen DNA profilleri ulusal veri 

bankasında toplanmaktadır. CODIS sisteminde DNA analizi neticesinde elde edilen 

barkodlar bilgisayar tarafından karşılaştırılır ve değerlendirilir (Atasoy, 2000; 

University of Arizona 2000; Yelkenci, 2004; Yüksel ve Yelkenci 2000). 

 CODIS sistemi DNA profillerini kullanarak şüphelileri ayırt etmeye yarayan 

elektronik veri tabanıdır ve otomatik parmak izi belirleme sistemi olan AFIS’in  

(Automatic Fingerprinting Index System) bir benzeridir. Bu veri tabanı tecavüz, 

cinayet veya çocuk istismarı gibi suçlardan hüküm giymiş suçluların verilerinden 

oluşmuştur ve bu gibi suçlarda olay yerinde bulunan DNA’ların profili de CODIS’e 

dahil olmaktadır (University of Arizona 2000; Özdilek, 2002 ve Tuncer, 2007).  

 Veri tabanlarının faydaları; caydırıcılık, faili meçhul olaylarda azalma, 

olayların daha kolay ve daha çabuk çözülmesi, toplumun güvenlik güçlerine ve 

yasalara olan inancında artma, güvenlik birimlerinin zaman ve parasal tasarrufu, suç 

isnadı iddialarında belirgin azalma, hırsızlık ve şiddet içerikli suçlar mükerrer 

olduklarından bu bireyleri kayıt altına alarak olası suçların önüne geçilebilir (Özbek, 

2006). 
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Şekil 1.9. CODIS STR Lokusları Kromozomal Yerleşimi 

https://en.wikipedia.org/wiki/Combined_DNA_Index_System (Erişim Tarihi: 05.06.2015) 

 

1.4. Populasyon Genetiği 

 Alel frekansı değişiklikleri ile ilgilenen evrim biyolojisindeki disiplin 

populasyon genetiği olarak isimlendirilmektedir. Araştırıcıların yıllarca üzerinde 

durdukları nokta, populasyonların genetik yapısını tanımlayacak matematiksel 

modelleri geliştirmekti. Deneysel çalışma ve arazi çalışması yapanlar, matematiksel 

modelleri sınamak için biyokimyasal ve moleküler teknikleri kullanarak doğrudan 

doğruya DNA ve protein düzeylerindeki varyasyonları ölçmüşlerdir. Alel frekansları 

ve bu frekansları değiştiren, seçilim, mutasyon, göç ve rastgele genetik 

sürüklenmeler gibi etkenler incelenmiştir. Araştırmacılar genetik evrimi anlamanın 

yolunun, belirli bir organizmaya odaklanmak değil populasyonu incelemek olduğunu 

anlamışlardır. Populasyon, aynı türe ait, aynı coğrafyada yaşayan ve birbirleriyle 

eşleşebilen bireylerden oluşmaktadır. Populasyonun belirli bir genotipe sahip 

kısmına genotip frekansı denir ve çalıştığımız türün genomunda tek bir genetik 

lokusu göz önüne alırsak, populasyon içindeki farklı bireylerin farklı genotiplere 

sahip olduklarını görebiliriz. Nesilden nesile ortaya çıkan değişiklikleri ele 

aldığımızda, gen havuzu olarak isimlendirilen kullanışlı kavramsal bir araca sıklıkla 

başvurmamız gerekmektedir. Gen havuzu, belirli bir nesildeki populasyonun 

üreyebilen üyelerinin tümü tarafından oluşturulan tüm gametlerinden meydana 

gelmektedir. Bu gametler, populasyonun gelecek nesillerini türetecek olan zigotu 

https://en.wikipedia.org/wiki/Combined_DNA_Index_System
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meydana getirmek üzere birleşir. Gen havuzunu oluşturan yumurtalar ve spermler 

haplotiptir. Dolayısıyla her lokus için yalnız bir alel içerirler. Belirli bir alelin gen 

havuzundaki bölümü alel frekansı olarak ifade edilir ve tek bir lokusu ele alırsak 

farklı gametlerin farklı aleller taşıdığını görebiliriz (Klug ve Cummings, 2000).  

 

1.4.1.Hardy-Weinberg Kanunu 

 Hardy-Weinberg Kanunu olarak isimlendirilen kanun; İngiliz matematikçi 

Godfrey H.Hardy ve Alman Fizikçi Wilhelm Weinberg tarafından, birbirinden 

bağımsız olarak geliştirilmiş bir matematik modeline dayanmaktadır.  Bu matematik 

modeli bazı varsayımlar altında bir populasyondaki genotip ve alel frekanslarının ne 

olacağını gösterir. Ancak bu varsayımlar, gerçek populasyonların karşılaştığı birçok 

karmaşık durumun bulunmadığı ideal bir populasyonu belirlemektedir (Barton, 2000; 

Çıtak ve ark., 1999; Klug ve Cummings, 2000 ve Wigginton ve ark., 2005). 

 Bütün genotipler eşit hayatta kalma oranı ve üreme başarısına sahiptir. Yani 

hiçbir seçilim bulunmamaktadır.  

 Yeni alel oluşturacak veya mevcut aleli diğerine dönüştürecek mutasyonlar 

bulunmaz.  

 Populasyonun içine veya dışına hiçbir göç yoktur.  

 Populasyon sınırsız bir genişliğe sahiptir ve bir başka ifadeyle, bu populasyon 

örnekleme hataları ile diğer rastgele etkilerinin göz ardı edilebileceği kadar 

büyük bir populasyondur.  

 Populasyonda bulunan bireyler rastgele eşleşirler.  

Hardy-Weinberg kanununa göre, yukarıdaki varsayımlara uygun olan 

populasyon aşağıdaki özelliklere sahiptir (Barton, 2000 ve Klug ve Cummings, 

2000).  

 Bir populasyondaki alel frekansları nesilden nesile değişmez, diğer bir 

ifadeyle populasyon evrimleşmez.  

 Bir nesil devam eden rastgele eşleşmenin ardından, genotip frekansları alel 

frekanslarından tahmin edilebilir.  
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1.4.2. Bir Populasyonun Dengesini Bozan Etmenler  

 Hardy-Weinberg kuralına göre populasyona ait gen havuzunda mutasyon, göç, 

seleksiyon, izolasyon görülmediği sürece gen havuzunun gen frekansı değişmez. 

Ancak, genellikle populasyondaki genlerin frekansı değişmektedir. Populasyondaki 

genlerin frekansının değişmesine etki eden faktörler; göç, izolasyon, mutasyon, doğal 

seçilim, genetik sürüklenme ve eş seçimi olarak belirlenmiştir (Barton, 2000 ve Klug 

ve Cummings, 2000).  

 

1.4.2.1. Göç  

Populasyonu oluşturan bireylerin başka bir populasyona göç etmesi 

durumunda, populasyondaki genlerin frekansı değişir. Böylece populasyon dışına 

göçler populasyondaki gen frekansını azaltırken, populasyon içine göçler ise 

populasyondaki gen frekansını artırmaktadır (Barton, 2000 ve Klug ve Cummings, 

2000).  

Özgün populasyona dışardan katılan bireylerin etkisiyle, gen havuzuna yeni 

genlerin eklenmesi gen akımını ortaya çıkarır. Büyük göçler, düşman istilası ve 

değişik ırklardan kişilerin evlenmesi topluma yeni genlerin girmesine neden 

olmaktadır (Başaran, 2003). 

 

1.4.2.2. İzolasyon (Ayrılma)  

Gen frekanslarının değişmesinde rol oynayan en önemli etmendir. Bir 

populasyonun diğer populasyonlarla genetik alışverişinin kesilmesine izolasyon denir 

ve populasyonları birbirinden ayıran en önemli etken coğrafi izolasyonlardır. 

Örneğin, bir adanın üzerinde yaşadığı canlılarla birlikte iki ayrı parçaya ayrılması 

coğrafi izolasyon olarak tanımlanır. Coğrafî izolasyon sonucu meydana gelen 

populasyonlar arasında gen alışverişi olmazsa populasyonlar yavaş yavaş farklılaşır. 

Bazen üreme mevsimlerinin farklı zamanlarda gerçekleşmesinden dolayı iki 

populasyonun bireyleri birbiriyle çiftleşemez ve verimli döl veremez. Farklılık 
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oldukça fazlalaşır ve bu durumda bir türde iki ayrı yeni tür oluşur (Barton, 2000 ve 

Klug ve Cummings, 2000). 

 

1.4.2.3. Mutasyon  

DNA'da meydana gelen değişiklikler sonucu oluşur ve mutasyonlar çoğu 

zaman zararlıdır. DNA’daki bir nükleotid diğer bir nükleotidle yerdeğiştirdiği zaman 

DNA’nın oluşturacağı mRNA da bir değişiklik ortaya çıkar ve ilgili genin 

kodlayacağı polipeptid zincirinin aminoasit dizisi değişir. Böylece bir gen mutasyonu 

meydana gelmiş olur. Mutasyonlar seyrek olarak görülürler, fakat hem küçük bir 

ailedeki hem de toplumdaki gen sıklıklarını değiştirmektedirler. İster zararlı ister 

yararlı olsun, mutasyonlar evrim için gereklidir (Başaran, 2003). 

Zararlı mutasyonlar, populasyona ait gen frekansının azalmasına neden olur. 

Örneğin, normal bir gen mutasyonla hemofili genine dönüşebilir ve bu zararlı 

mutasyon, hemofili genine sahip olan bireylerin yaşama olasılığını azaltarak zamanla 

populasyondan elenmesine neden olur. Böylece populasyonun gen frekansı azalmış 

olur (Barton, 2000 ve Klug ve Cummings, 2000). 

 

1.4.2.4. Doğal Seçilim  

Aynı türün bireyleri arasında meydana gelen varyasyonlar sonucunda çevreye 

daha iyi uyum sağlayan bireyler seçilir, uyum sağlayamayanlar ise populasyondan 

elenir. Böylece, istenmeyen özellikte olan genlerin frekansının azalmasıyla kararsız 

populasyonlar zamanla kararlı hale geçer (Barton, 2000 ve Klug ve Cummings, 

2000). 

Mutasyonlar toplumun gen havuzuna yeni genleri dolayısıyla yeni fenotipleri 

sokma eğilimindedirler. Mutasyonla ortaya çıkan nitelikler, ilgili kişi için ya zararlı 

ya yararlı ya da etkisiz olmaktadır. Etkileri ne şekilde olursa olsun, gen havuzuna 

yeni giren başkalaşmış genler bir süzgeçten geçirilir. Bunlardan bazıları sonraki 

kuşağa geçmeden elimine edilirler, fakat diğerleri varlıklarını sonraki kuşakta da 

sürdürebilirler. Başkalaşmış genlerin elimine işlemi iki aşamada gerçekleşmektedir. 
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Birey ya çoğalma yaşına kadar yaşayamaz ya da çoğalma yaşına gelip evlenebildiği 

halde ya hiç çocuk yapamaz ya da çocukların sayısı yeterli olmaz. Diğer taraftan, bir 

mutasyon zararlı olduğu zaman ortaya çıkaracağı düzensizlik, hastalık ya da işlev 

yetersizliği sonucu kişinin fertilite gücü azalacak ve anormal alellerin sonraki kuşağa 

geçirilme şansları da düşecektir. Dolayısıyla söz konusu başkalaşmış gen, bir 

süzgeçten geçirilecek ve sonraki kuşaktaki sıklığı doğal olarak normal 

alellerinkinden daha düşük olacaktır. İşte seçim (selection) başkalaşmış ya da mutant 

genin, normal alele göre sonraki kuşağa geçme olasılığıdır diye tanımlanmaktadır. 

Eğer bu olasılık düşükse, güçlü bir negatif seçimden bahsedilir ve bunun tersi döl 

başarısıdır. İlgili genotipe karşı güçlü bir seçim varsa, bu genotipin döl başarısı 

azalmaktadır. Gen havuzundaki başkalaşmış genleri uzaklaştırmaya çalışan seçim 

olgusu doğal olduğu kadar yapay yoldan da gerçekleşebilmektedir. Fakat bizim 

üzerinde durduğumuz doğal seçilimdir ve bazen doğal seçilim yanlı davranmaktadır. 

Yani kimi gen ya da genotipler diğerlerine göre daha çok doğal seçilim süzgecine 

takılılılar ve doğal seçilimin böyle yanlı davranmasına seçici seçilim adı 

verilmektedir (Başaran, 2003). 

 

1.4.2.5. Genetik Sürüklenme (Genetik Kayma=Drift)  

Göç, afet, iklim vb. faktörlerin etkisiyle bir populasyondan ayrılan küçük 

populasyonların gen havuzunda şansa bağlı olarak meydana gelen değişikliklerdir. 

Populasyonlarda eşlerin seçimi ve çiftleşme büyük ölçüde şansa dayanmaktadır. 

Populasyona ait gen havuzundaki frekans daha çok şansa bağlı olaylarla 

değişmektedir. Her türün kendine özgü bir gen bileşimi vardır ve bu gen bileşimi 

yitirildiğinde tekrar yeniden meydana getirilme şansı yok denecek kadar azdır 

(Barton, 2000 ve Klug ve Cummings, 2000).  

Genetik kayma gen sıklıklarındaki dalgalanmalara neden olan bir diğer 

etkendir ve küçük toplumlardaki gen sıklığında ortaya çıkan rastgele artma ya da 

azalmaları anlatan bir terimdir. Örneğin sayıları 10 kadar olan bir grup insan bir 

adaya yerleşsin, bu grubun raslantı sonucu ABO kan grubu %90 sıklıkla A kan 

grubundan olsun. Çok sayıda çocukları ve torunları olan bu grubun bir ya da ikinci 

kuşağında da A kan grubu çok yüksek sıklıkta bulunacaktır. Fakat adaya yerleşen 
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grubun içinden çıktığı toplumun A kan grubu sıklığı %30 dolaylarında 

bulunmaktadır. İşte belli bir gen tamamen şansa bağlı olarak küçük toplumlarda 

yüksek sıklıkta bulunabilmektedir (Başaran, 2003). 

 

1.4.2.6. Eş Seçimi  

Populasyonda, şansa bağlı olmayan çiftleşmelerin ve farklı üreme 

yeteneklerinin oluşması Hardy-Weinberg eşitliğini bozan durumlardır. 

Populasyonlardaki bireylerin çiftleşmek için rastgele eş seçiminin yanı sıra 

geliştirdikleri bazı özel nitelikler bulunmaktadır. Bu durum populasyonu oluşturan 

bireylerin bir zaman sonra köken aldıkları populasyondan farklı davranış şekillerinin 

ortaya çıkmasına neden olmaktadır. Bu davranış şekilleri yaşam kavgasında 

beslenme, korunma, yavrularına bakma vb. farklı yeteneklerin ortaya çıkmasını 

sağlamaktadır. Bireylerin belli özelliklere göre eşlerini seçmesi belirli genlerin 

frekansının populasyonda artmasına neden olur (Barton, 2000 ve Klug ve 

Cummings, 2000).  

Bilindiği gibi populasyonda zararlı ya da yararlı resesif bir gen için hem 

homozigot hem de heterozigot bireyler bulunur. Eğer populasyondaki bireyler 

rastgele değil de örneğin homozigotlar homozigotlarla, heterozigotlar da 

heterozigotlarla çiftleşecek olursa, meydana gelecek homozigotların sayısı artacak ve 

Hardy-Weinberg denkliği bozulacaktır.  

Populasyonlar dinamik bir yapıya sahiptir. Doğum-ölüm oranlarındaki 

değişmelerle, göçlerle ve diğer populasyonlarla karışarak büyüyebilir, genişleyebilir 

ya da küçülebilir. Populasyon genetiği çalışmalarındaki ilk adım, ilgilenilen lokustaki 

alel frekansını hesaplamaktır. Bunun için çok sayıda bireyin genotipinin belirlenmesi 

gerekmektedir (Klug ve Cummings, 2000).  
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1.5. X Kromozomu  

 Cinsiyet kromozomları veya başka bir ifadeyle gonozomlar, pek çok yönden 

otozom olarak adlandırılan kromozomlardan farklıdır. X kromozomu, 153 milyondan 

fazla baz içerir. Kromozomal anomalisi olmayan normal erkek hücrelerinde 

gonozomlar çiftler halinde bulunmaz. Erkekler bir X bir de Y kromozomu 

taşımaktadırlar. Bu nedenle X ve Y bölgeleri erkeklerde hemizigottur. Buna rağmen 

X ve Y kromozomu arasındaki homoloji aynı kaynaktan geliyor gibi görünmektedir. 

Erkek gametogenezi esnasında, X ve Y kromozomları arasındaki rekombinasyon, 

psödootozomal bölgeler olarak adlandırılan küçük sub-telomerik bölgelerde ortaya 

çıkmaktadır ve bu bölgeler homologdur. Psödootozomal bölgelerdeki genler cinsiyet 

bağlantılı değildir ve bu bölgelerdeki rekombinasyon sıklığı otozom kromozomlara 

göre 20 kez daha yüksektir (Szibor, 2007b). X kromozomunun, Xp ve Xq telomerleri 

olmak üzere PAR1 ve PAR2 olarak adlandırılan psödootozomal bölgeleri vardır. 

Ayrıca ortak psödootozomal bölgelerine ek olarak X ve Y kromozomunda birçok 

homolog bölgeler bulunmaktadır. Dişilerde X kromozomu homolog çift olarak 

bulunur ve bu özelliği ile otozomal kromozomlara benzemektedir. Birden fazla X 

kromozomuna sahip bireylerin hücre başına sadece bir aktif X kromozomu 

bulunmaktadır.  İnaktif X kromozomu (cinsiyet kromatini – Barr Cisimciği) ilk defa 

1949 yılında kedilerin sinir hücrelerinin morfolojileri üzerine çalışmalar yapan Barr 

ve Bertram tarafından keşfedilmiştir. Bu araştırıcılar cinsiyet kromatininin yalnızca 

dişi kedilerin sinir hücrelerinde bulunduğunu, erkek kedilerde bulunmadığını 

kanıtlamışlardır. Bugün bu araştırıcıların birinin adına atfen cinsiyet kromatinine 

Barr cisimciği (Barr body) adı verilmektedir. Moore 1953 yılında insanların 

dişilerinde de aynı kromatinin bulunduğunu göstermiştir. Cinsiyet kromatini, dişi 

memelilerin somatik hücrelerinde interfazda görülen özel bir kromatindir. 0.7–1.4 

µm çapında olup, nükleer membranın iç yüzeyine tutunmuş ve koyu boyanan özel bir 

cisimciktir. Dişilerin lökositlerinde gözlenen Drum-stick (Davul tokmağı) inaktif X 

kromozomunun değişik bir görünüşüdür. Dr. Lyon, 1961 yılında farelerde X’e bağlı 

heterozigot genlerin fenotipik etkileri üzerine yaptığı çalışmalar sonucunda Lyon 

hipotezini ortaya koymuştur. Lyon hipotezine göre;  

• Dişi memelilerde cinsiyet kromatini inaktif olan X kromozomundan 

oluşmaktadır. Dolayısıyla dişilerde iki X kromozomundan biri genetik olarak 
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inaktiftir. Eğer dişide üç X kromozomu varsa bunlardan ikisi inaktive olmaktadır ve 

bu inaktivasyon embriyoda 12–16. günde meydana gelmektedir.     

• İnaktivasyon rastgele ve bağımsız meydana gelmektedir. Böylece bazı 

hücrelerde paternal X kromozomu, bazılarında maternal X kromozomu inaktif 

olmaktadır. X inaktivasyonu dişi somatik hücrelerde rastgele oluşsa da bu durumun 

bazı istisnaları bulunmaktadır. Yapısal anomalisi olan X kromozomunun tercihen 

inaktif olması bu istisnalardan birisidir.  

•  Embriyonik gelişimin erken evrelerindeki inaktivasyon, geri dönüşümsüzdür. 

Bir dölde beklenmeyen ve belirlenemeyen anormal gonozomal karyotipler meydana 

gelebilir ve bu durum X’e bağlı markırlar kullanılarak yapılan akrabalık testinin 

doğruluğunu etkileyebilir.  Örneğin Ullrich-Turner sendromu ile ilişkilendirilen 

gonozomal genotip XO, canlı dişi doğumlarında 2500’e 1 oranında meydana gelir 

(Clement-Jones, 2000). 

 İnsan karyotipinin X kromozomu anormalliklerine karşı toleransının olması en 

iyi X kromozomu inaktivasyonuyla açıklanabilmektedir. Sonuçta, erkek ve 

kadınlardaki tüm diploid somatik hücrelerde, toplam X ya da Y kromozomu sayısı ne 

olursa olsun tek bir aktif X kromozomu bulunmaktadır. İnaktif X kromozomu 

sitolojik olarak ilk kez Barr cisimciğinin varlığıyla tespit edilmiş ise de aktif ve 

inaktif X kromozomlarını ayırt eden pek çok özellik bulunmaktadır. X 

inaktivasyonunun kromozomun tümü boyunca olduğu bilinmekle birlikte, X 

üzerindeki genlerin tümü inaktivasyona maruz kalmamaktadır. X’e bağlı 250’den 

fazla genin detaylı analizi sonucu yaklaşık yüzde 10 ile 15 kadar genin 

inaktivasyondan kaçarak aktif ve inaktif X kromozomundan eksprese olabildiği tespit 

edilmiştir. Bu genler X kromozomu üzerinde rastgele dağılmamıştır, Xp üzerindeki 

genler Xq üzerindeki genlerden daha fazla inaktivasyondan kaçmaktadır (Nussbaum 

ve ark., 2005). 

 

1.5.1.X Kromozomunun Adli Bilimlerdeki Tarihçesi  

 X kromozomu markırlarının adli çalışmalarda kullanma fikri son yüzyılın 

ikinci yarısında yapılan klinik genetik deneylerden kaynaklanmaktadır. X 
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kromozomuna bağlı renk körlüğü, hemofili, Duchenne müsküler distrofi, G6PD 

eksikliği, Lesch-Nyhan sendromu gibi bilinen birçok hastalık vardır. Babanın hasta 

olması durumunda, bütün kız çocukları babadan gelen kusurlu X kromozomuna 

sahip olurlar ve bunu gelecek kuşağın yarısına aktarırlar. Bu bilgi sadece klinik 

genetikte değil aynı zamanda babalık testi için de önemlidir. Yine de adli bilimlerde 

cinsiyet bağlantılı genetik markırların (belirteç) anlaşılması çok yavaş olmuştur 

(Szibor, 2007b). 

 Akrabalık ilişkilerin belirlenmesi bilindiği gibi başlangıçta sadece kan grubu 

ile yapılmaktaydı. Daha sonra serum proteinleri ve enzimleri eklenmiştir. X’e bağlı 

markırlarda ilk önemli başarı Xga kan grubunun Race ve Sanger’in araştırma grubu 

tarafından saptanmasıyla elde edilmiştir (Tippett, 1998). Xga’nın X kromozom 

bağlantısı dişilerde ve erkeklerde Xga /Xg fenotip sıklıklarının karşılaştırılmasıyla 

kolayca bulunabilir (erkeklerde: 0.62/0.38; kadınlarda: 0.86/0.14). Xga kan grubu 

oldukça zayıf bir antijendir ve bu durum Xga testinin akrabalık testi uygulamasında 

önemli bir yöntem olarak kullanılamamasının bir sebebi olabilir. Yine de Klinefelter 

ve Ullrich-Turner sendromundaki gibi kromozom anormallikleri, X kromozomunun 

Xga testi kullanılarak tanımlanmasıyla çözülmüştür (Tippett, 1998).  

 DNA tekniği öncesinde adli bilimciler insan dokularında cinsiyet tayini için 

cinsiyet kromatinlerini kullandılar. 1980’lerin başında klinik genetik uzmanları, 

doğum öncesi teşhisi amaçlayan gen bağlantı analizlerine başladılar (Davies, 1985). 

Amaç bazı X bağlantılı hastalıklar (Duchenne müsküler distrofi ve hemofili gibi) 

tespit etmekti. İlk aşamada; Southern ve RFLP tekniğiyle tek nükleotid polimorfizmi 

(SNP) saptandı. Bu markırlar (Lalloz, 1994), minisatellit Stl4 (DXS52) ve CA tekrar 

polimorfizmleriyle desteklendi (Oberlé, 1985). Daha sonra polimeraz zincir 

reaksiyonu (PCR) tekniğinin kullanılmaya başlanmasıyla diğer polimorfizm çeşitleri 

de incelenmiştir. Adli araştırmalarda X kromozomuna bağlı çalışılan ilk mikrosatellit 

lokusları HPRTB ve HUMARA’dır (Desmarais, 1998 ve Szibor ve ark., 2000).  
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1.5.2. X’e Bağlı Hastalıklar 

 

1.5.2.1.Frajil X Sendromu 

 X kromozomundaki ( Xq27.3 de bulunan FMR1, Farjil X mental retardasyon 

genindeki) bir düzensizlikten kaynaklanmaktadır. Frajil X sendromu zihinsel geriliğe 

neden olan en yaygın kalıtsal hastalıklardandır ve erkeklerde bir tek X kromozomu 

olduğundan hastalığın görülme sıklığı ve şiddeti daha fazladır (Ekmekçi, 2006). 

Frajil X sendromu, erkeklerde orta, kızlarda hafif zeka geriliğine neden 

olmaktadır. Etkilenmiş kişilerin çoğunda, hiperaktivite, el çırpma ve ısırma, ani 

sinirlenme, zayıf göz kontağı ve otistik bulgular gibi davranış bozuklukları 

bulunmaktadır. Erkeklerin fiziksel bulguları puberteyle değişebilir, puberteden önce 

bir miktar başları büyük olmakla birlikte belirgin fiziksel özelliği olmayan hastalarda 

puberteden sonra daha belirgin fiziksel bulgular (uzun yüz, çenenin ve alnın 

belirginliği, büyük kulaklar, testis büyüklüğü gibi) saptanmaktadır. Bu bulgular Frajil 

X sendromuna özgü olmadığından tanı mutasyonun moleküler yöntemlerle 

gösterilmesiyle konmaktadır. Farjil X sendromuna sahip hastaların yaşam süreleri 

normaldir. Tam mutasyona sahip kızların yüzde 40-50’si ile erkeklerin tamamı Frajil 

X sendromuna sahiptir. Frajil X sendromunun kesin tedavisi bulunmaktadır 

(Nussbaum ve ark., 2005). 

 

1.5.2.2.Glukoz-6 Fosfat Dehidrojenaz Eksikliği 

G6PD, nikotinamid adenin dinükleotid fosfat (NADPH) üretmek için önemli 

bir yol olan heksoz monofosfat yolunun ilk enzimidir. NADPH indirgenmiş 

glutatyonun yeniden üretilmesi için gerekmektedir. Eritrositlerin içindeki indirgenmiş 

glutatyon; hemoglobinle oksijenin etkileşmesiyle üretilen oksidanlar ile ilaçlar, 

enfeksiyon ve metabolik asidoz gibi eksojen faktörlerle üretilen oksidanların 

detoksifikasyonunda kullanılmaktadır. G6PD eksikliğinin çoğu X’e bağlı G6PD 

genindeki mutasyonlar sonucunda, G6PD’nin stabilitesinin veya katalitik 

aktivitesinin azalmasıyla ya da her ikisiyle birlikte ortaya çıkmaktadır. Yeteri kadar 

G6PD kaybı ya da eksikliği olduğunda, oksidatif stres sırasında indirgenmiş 
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glutatyonu yeniden üretmek için yeterli miktarda NADPH mevcut değildir; bu 

intrasellüler proteinlerin (Heinz cisimcikleri) oksidasyonuna ve agregasyonuna neden 

olmaktadır. Bu rijit eritrositlerin formasyonu hemoliz oluşumunu sağlamaktadır. 

Proteinlerin stabil olmamasına yol açan yaygın G6PD aleleriyle birlikte izlenen 

G6PD yetmezliği, eritrositlerin yaşıyla birlikte kötüleşmektedir. Eritrosit çekirdekli 

olmadığı için yeni G6PD mRNA transkripsiyonunu yapamaz ve bu nedenle 

eritrositler degradasyona uğradıkça G6PD’yi yerine koyamaz. Oksidatif stres 

epidozuna maruz kalma sırasında hemoliz en yaşlı eritrositten başlar ve oksidatif 

stresin şiddetine bağlı olarak gittikçe daha genç eritrositleri de içine alır (Nussbaum 

ve ark., 2005). 

 G6PD geni X’e bağlı olduğundan mutasyona sahiplerse hastalık hemen hemen 

tümüyle erkeklerde görülür ve taşıyıcı annenin her bir erkek çocuğunun hasta olma 

riski %50, her bir kız çocuğun taşıyıcı olma riski %50’dir. Hastalık çoğunlukla 

(yenidoğanda) sarılık ve akut hemolitik anemi ile karekteristiktir ve tıpkı orak hücreli 

anemililer gibi bu eksikliği gösterenlerde sıtma etkenine direnç görülür (Ekmekçi, 

2006). 

 X’e bağlı bir hastalık olan G6PD eksikliği çoğunlukla ve şiddetli olarak 

erkekleri etkilemektedir. Cinsiyetin yanında G6PD eksikliğinin şiddeti spesifik olan 

G6PD mutasyonuna bağlıdır ve genel olarak Akdeniz havzasında yaygın olan 

mutasyon, Afrika’da yaygın olan mutasyonlardan daha şiddetli olma eğilimindedir 

(Nussbaum ve ark., 2005). 

 

1.5.2.3.Hemofili A 

X’e bağlı diğer hastalıklarda olduğu gibi, hemofilinin tamamına yakını 

erkeklerde görülür ve anne taşıyıcıysa mutant geni %50 olsılıkla erkek çocuğuna 

aktarır. Hastalık anormal kanama ve Faktör VIII eksikliğiyle karakterizedir. X 

kromozomunda bulunan ve kan pıhtılaşmasında gerekli ko-faktör VIII’i kodlayan 

hema genindeki (F8C) mutasyon sonucu oluşur ve Faktör VIII asıl olarak 

karaciğerde sentezlenmektedir (Ekmekçi, 2006). 
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1.5.2.4.Kas Hastalığı 

Tümü X’e bağlı resesif kalıtım gösteren (1/3500 erkek doğumda görülen) ve 

ölümle sonuçlanan bir kas hastalığıdır. Distrofin geni esas olarak düz kas, çizgili kas 

ve kalp kaslarında (bazı beyin nöronlarında da) ifade edilir. Mutant X taşıyan kız 

çocuklarında ender olarak ve X-inaktivasyon derecesine bağlı olarak hastalık şiddeti 

değişen musküler distrofi görülmektedir. Aynı genden kaynaklanan ve daha az 

fenotipik etkiyle karakterize olan diğer kas hastalığı tipi, Becker musküler distrofidir. 

DMD geni en büyük genlerden biridir ve distrofin proteini, hücre iskeleti 

elemanlarından aktinlerin hücre dışı matrikse bağlanmasını sağlayarak, kas membran 

bütünlüğünün devamlılığında, ayrıca sinaptik kavşak bütünlüğünde rol oynar 

(Ekmekçi, 2006). 

 

1.5.2.5.Lesch-Nyhan Sendromu 

 X’e bağlı resesif kalıtım gösteren ve HPRT (hipoksantin guanin 

fosforibozil transferaz geni, Xq26) mutasyonları sebebiyle oluşan bir purin 

metabolizma bozukluğudur. Bu hastalar ürik asit birikimi, kas zayıflığı, 

zihinsel gerilik, kendine zarar verme ve yaralama gibi oldukça ağır 

karakteristik özellikler göstermektedir (Ekmekçi, 2006). 

 

1.5.3. X'e Bağlı Düzensizlikler 

 

1.5.3.1. Klinefelter Sendromu 

47, XXY ya da kromatin pozitif Klinefelter sendromu denilen bu hastalık ilk 

kez 1942 yılında Klinefelter ve arkadaşları tarafından tanımlanmıştır. Fenotipik 

olarak erkek olan ve ancak erişkin dönemdeki infertilite ve hipogonadizm nedeniyle 

tanımlanabilen bu hastalarda testisler küçük, azospermi, testesteron düzeyi düşük, 

fakat gonadotropin (FSH ve LH) düzeyi yüksek ya da normal, testesteron 

düzeyindeki düşme nedeniyle sekonder seks karakterlerinde gerilik ve jinekomasti 

(%40), Leydig hücrelerinde hiperplazi, seminifer tüplerde hiyalinizasyon 
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bildirilmiştir. Toplumdaki sıklığı erkek doğumlarda yaklaşık 1/1000 kadardır. Bu 

oran azospermik infertil erkeklerde %10 kadardır. Sendroma neden olan ekstra X 

kromozomu %53 olguda paternal ve %47 olguda da maternal orjinlidir (Başaran, 

2003). 

 İnsanda ilk tanımlanan cinsiyet kromozomu anormalliği olan Klinefelter 

sendromunda hastalar uzun boylu, ince ve uzun bacaklıdırlar. Puberte normal 

zamanında olur, ancak testisler küçüktür ve ikincil seks karakterleri az gelişmektedir. 

Klinefelter hastaları germ hücre gelişimindeki başarısızlık nedeniyle hemen daima 

infertildir ve klinikte ilk tanımlanmaları genellikle infertilite nedeniyle olur. İnsidans, 

her 1000 canlı erkek doğumda 1 şeklindedir. Klinefelter 47, XXY hastalarında, Barr 

cisimciğinin varlığıyla da tahmin edilebileceği gibi, iki X kromozomundan biri 

inaktivedir. Nispeten hafif ve değişken fenotip sebebiyle pek çok vakanın 

farkedilmediği düşünülmektedir. Klinefelter sendromunun 47, XXY dışında; 48, 

XXYY, 48, XXXY ve 49, XXXXY’yi içine alan birkaç karyotipik varyantı 

bulunmaktadır. Kural olarak, fazla X kromozomları (inaktif oldukları halde) sayıları 

artıkça daha dismorfik, seksüel gelişim açısından daha eksik ve daha ağır mental 

gerilikle seyreden anormal fenotipe neden olmaktadır. Klinefelter sendromlu 

hastalarla kromozomal olarak normal erkekler arasında bazı fenotipik farklılıklar 

saptanmıştır. Sözel anlama ve uygulama düzeyleri normal erkeklerden daha düşüktür 

ve 47, XXY’li hastalar belirli zeka performansı testlerinde biraz daha az puan 

almaktadırlar. Özellikle okuma alanında Klinefelter sendromlu hastalarda, özel eğitim 

gerektirebilecek öğrenme güçlüğü riski birkaç kat daha fazladır. Etkilenmiş erkek 

çocukların çoğunda, kısmen vücut imajının bozukluğu nedeniyle psikososyal 

uyumsuzluk bulunmaktadır. Dilde güçlükler utangaçlığa, çekingenliğe ve 

olgunlaşmada gecikmeye neden olabilmektedir (Nussbaum, 2005).  

 

1.5.3.2.Trizomi X Sendromu ( Triple-X; 47, XXX) 

 Trizomi X Sendromu, ilk kez Jacobs ve arkadaşları tarafından 1959 yılında 

tanımlanmıştır. Karyotipte üç X kromozomu ve dolayısıyla total olarak 47 

kromozom bulunmaktadır: 47, XXX. Araştırıcılar, Drosophila dişilerinde görülen 

triple-X sinekler normal XX sineklerden daha üstün niteliklere sahip olduğu için 
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kullanılan “superfemale” ifadesinden esinlenerek, insanlardaki bu tip olgulara da 

superfemale adını vermişlerdir. Fakat bunların süper dişilikle ilgisi olmayan hasta 

kadınlar olduğu kısa süre sonra anlaşılmıştır. Triple-X sendromlu hastalarda 

gözlenen başlıca septomlar şöyle belirtilmiştir: Fenotip olarak dişi, önikoid yapı, 

erkek tipi kıllanma, az gelişmiş meme,  primer ya da sekonder amenore, prematür 

menapoz, mental problemler ve şizofreni. Ortalama olarak maternal yaş 32.8 ve 

paternal yaş 36.5 civarlarındadır (Başaran, 2003). 

 Trizomi X insidansı 1000 dişi doğumda 1 şeklindedir. Trizomi X dişiler 

ortalamadan uzun boylu iseler de, fenotipik olarak normaldirler. Bazıları infertilite 

kliniklerinde saptanırken, çoğu tanı almadan hayatını sürdürmektedir. Klinik izleme 

dayalı çalışmalarda XXX dişilerin uygun yaşta pubertal gelişme gösterdikleri, 

genelde fertil oldukları, ancak artmış kromozomal anomalili çocuk riski taşıdıkları 

gösterilmiştir. Hastaların IQ testlerindeki performanslarında belirgin bozukluk, 

yaklaşık yüzde 70’inde bir miktar öğrenme problemi bulunmaktadır. Ağır 

psikopatoloji ve antisosyal davranış nadirdir, ancak anormal davranış biçimi, 

özellikle adölesandan erken erişkin döneme geçişte belirginleşmektedir. 47, XXX 

hücrelerde X kromozomlarından ikisi, iki Barr cisimciği varlığının işaret ettiği gibi 

inaktivedir ve geç replike olmaktadırlar (Nussbaum, 2005). 

 Tetrazomi X (Tetra-X) sendromunda ise 48, XXXX kadın karyotipi ilk kez 

Carr ve arkadaşları tarafından 1961 yılında tanımlanmıştır. Hastalardaki ortak 

bulgular oval yüz, zeka geriliği, infantil genitaller ve Down sendromu görünümüdür. 

X kromatin sayısı kuramsal olarak 3 tanedir, fakat bir ya da iki kromatinli hücreler de 

görülmektedir (Başaran, 2003).  

 Pentazomi X (Penta-X) sendromunda 49, XXXXX karyotipli ve fenotipik 

olarak dişi olguya ilişkin ilk bulgular Kesaree ve Woolley tarafından 1963 yılında 

bildirilmiştir. Hastalarda X kromatini sayısı 4 adettir. Hastalardaki ortak özellikler 

şöyle sıralanmaktadır: Karakteristik yüz görünümü, infantil genitaller, hipertelorizm, 

mental ve fiziksel gerilik, Down sendromu bulguları, vb. (Başaran, 2003). 

 Tetrazomi X sendromunda (48, XXXX) fiziksel ve mental gelişimde daha 

ciddi gerilikler, pentazomi X sendromunda (49, XXXXX) ise, dört adet inaktif X 
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kromozomu olmasına rağmen, genelde birden fazla fiziksel araz ile birlikte şiddetli 

gelişimsel gerilik söz konusudur (Nussbaum, 2005). 

 

1.5.3.3.Turner Sendromu (45, X ve Varyantları) 

 Hastalık 1938 yılında ilk kez Turner tarafından tanımlanmıştır. 1954 yılında 

Polani ve arkadaşları ile Wilkins ve arkadaşları böyle olgularda X kromatini 

olmadığını göstermişler, 1959’da ise Ford ve arkadaşları tarafından sendromun 

kromozom kuruluşunun 45, X biçiminde olduğu bulunmuştur. Trizomik 

sendromların aksine anne yaşı etkili değildir. Turner sendromlu olguların yarıdan 

fazlası 45,X kromozom kuruluşuna sahiptirler. Bunların %94 kadarı in utero olarak 

ölür ve %5 kadarı da spontan abortusla atılır. Konsepsiyon (döllenmiş yumurtanın 

ana rahmine tutunması) sırasındaki sıklık 1/50-1/200 arasında değişebilir, fakat canlı 

doğan kız bebekler arasındaki 45, X olgularının sıklığı ise 1/50000’dir (Başaran, 

2003). 

 Turner sendromlu dişiler, ayırt edici fenotipik özelikleri nedeniyle doğumda ya 

da puberte öncesinde tanı alabilmektedirler. Turner sendromu diğer cinsiyet 

kromozomu anöplodilerinden daha az görülmektedir. Turner sendromu fenotipinin 

insidansı olarak bazı araştırmalarda daha yüksek oranlar bildirilmişse de, yaklaşık 

4000 canlı dişi doğumda 1’dir. Turner sendromunun tipik bulguları arasında, kısa 

boy, gonadal disgenezis (genelde overin idamesinin bozulduğunu gösteren çizgi 

şeklinde gonadlar), karakteristik yüz görünümü, boyunda yelelenme, düşük arka saç 

çizgisi, ayrık meme başları ile birlikte geniş göğüs ve artmış sıklıkta renal ve 

kardiyovasküler anomaliler yer almaktadır. Doğumda bu sendromlu bebeklerde tanı 

koydurucu bir belirti olan ayak dorsumunda ödem sıklıkla bulunmaktadır. Büyüme 

hormonu tedavisi, halen Turner sendromu tedavisinde standarttır ve nihai boyda 6 ila 

10 cm arasında kazanım sağlayabilmektedir (Nussbaum, 2005). 

 Turner sendromlu dişilerde genelde zeka ortalama ya da ortalamanın 

üzerindedir. Ancak hastaların uzamsal algılama, algısal motor organizasyon ya da 

ince motor uygulamalarında aksaklıklar bulunmaktadır. Bunun sonucu, sözel 

olmayan IQ puanları, sözel QI puanlarından belirgin düşüktür ve pek çok hasta 
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özellikle matematikte eğitim desteğine gereksinim duymaktadır. Turner sendromlu 

dişiler sosyal uyumsuzluk açısından artmış risk taşımaktadırlar. Maternal X taşıyan 

45,X kız çocukları ile paternal X taşıyanların kıyaslandığı bir çalışmada maternal X’i 

alanların sosyal davranış yeteneklerinin çok daha kötü olduğu konusunda önemli 

kanıtlar elde edilmiştir. Mevcut tek X, vakaların yaklaşık yüzde 70’inde maternal 

kaynaklıdır; bir başka ifadeyle, kromozomal hata genelde paternaldir (Nussbaum, 

2005). 

 

1.6. X-STR Polimorfizmi ve Yararlı Olduğu Durumlar 

- Otozomal STR’lara destekleyici olarak,  

- Sadece annelik sorulduysa, 

- Baba adayının ölmesi, bulunamaması gibi nedenlerle otozomal DNA 

profilinin çalışılamadığı durumlarda baba adayının yakınları çalışılarak sonuca gitme 

imkanı bulunmaktadır. Fakat bu durum çocuğun kız olması halinde geçerlidir. Söz 

konusu kız çocuğunun iki X alelinden birisi annesinden gelirken diğeri babasından 

gelmek durumundadır. Bu durumda kız çocuğunun biyolojik annesinde bulunmayan 

alellerin babadan geçmiş olduğu varsayılır. Baba adayının taşıyacağı X alellerinin 

kaynağı ise onun annesi olduğundan bu amaçla babaanne veya babaannenin X 

aktardığı her iki cinsten kardeşleri bu amaçla çalışılabilir (Aşıcıoğlu, 2006).  

- Aynı babadan olan iki kız kardeşin aynı paternal X kromozoma sahip 

olmaları gerekir. Dolayısıyla iki kız kardeşin aynı babadan olup olmadıkları X 

kromozomal STR’ların çalışılması ile anlaşılmış olur (Aşıcıoğlu, 2006).  

- Yakın akraba iki erkeğin baba adayı olduğu durumlarda çocuğun kız olması 

koşulu ile X-STR analizi otozomal STR’lara göre daha yararlı olabilir. Özellikle bu 

iki baba adayı erkeğin baba oğul olmaları halinde X-STR’lar son derece bilgi 

vericidir. Çünkü bu durumda her iki baba adayının taşıdığı X kromozomu farklı 

biyolojik kaynaktan gelmiştir ve aynı durum kuzenler içinde geçerlidir (Aşıcıoğlu, 

2007).  
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- X STR analizi babaanne kız torun arasındaki ilişkiyi ortaya koymada son 

derece yararlıdır. Çünkü kız torunların taşıdığı baba kaynaklı X komozom mutlaka 

babaannenin iki X kromozomundan birisidir (Asicioglu, 2011). 

- Abortus materyalinden babalık tayini gerektiğinde eğer fetus dişi ise X-STR 

analizi büyük kolaylık sağlamaktadır. Kürtaj materyalinden fetal dokunun gözle ayırt 

edilmesi gebeliğin yaşı ile ters orantılı olarak hemen hemen imkansızdır. Bu nedenle 

rastgele yapılan örnekleme sonucunda yapılan DNA analizi sıklıkla sadece anneye 

ait alelleri içerirken şanslı olunan bazı vakalarda anne ile fetusun alellerinin karışık 

olarak yer aldığı bir sonuçla karşılaşılır. Böyle bir karışık örneğin otozomal STR 

çalışılmış olması halinde değerlendirme güçlüğü yaratacağı ve bu durumun yarattığı 

şüpheli durumdan sanık yararlanmaktadır. Oysa dişi bir fetusun X-STR analiz 

sonucunda her lokusta annede bulunmayan alel babadan kalıtılmıştır (Szibor ve ark., 

2003 ve Szibor ve ark., 2005). 

- X-STR’ların babalık davalarında otozomal STR’lara kıyasla üstünlüğü baba 

adayının daha kolaylıkla dışlanabilmesidir. Çünkü X-STR’ların dışlama olasılığı 

benzer PIC değerine sahip olan otozomal STR’lara göre daha yüksektir. Bunun 

sebebi baba adayının X STR açısından hemizigot olmasıdır (Edelmann ve ark., 

2002). 

- DNA’nın fethi kabir materyalinden veya eski kemiklerden elde edildiği 

vakalarda sıklıkla sadece kısa DNA fragmanına sahip STR’lar başarı ile amplifiye 

edilebilinir. Bu durumda yeterli istatistiksel değer elde edilebilmesi güçtür. Erkekler 

X-komozom açısından hemizigot olduğundan MEC (Mean Exclution chance) 

değerleri otosomal STR’lardan daha yüksek olmaya eğilimlidir. Bu nedenle X-

STR’lar kullanılarak arzu edilen istatistik değerleri elde etmek mümkündür 

(Edelmann ve ark., 2002; Turrina ve De Leo 2004 ve Zhang ve ark., 2004).  

 

1.6.1.X-STR’ların İstatistiksel Hesaplamaları  

Polimorfik bir kalıtsal özelliğin (gen) farklı tipleri biliniyorsa ve bu söz konusu 

tiplerden her birini taşıyan kişilerin sayısı ile populasyonun sayısı, o özelliğin her bir 

tipinin sıklığını vermektedir. Bir biyolojik örnekten elde edilen DNA profili 
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şüphelininki ile birebir uyuşuyorsa, iki örneğin aynı kaynaktan geldiği 

düşünülmektedir. Fakat iki farklı kişi aynı DNA profiline tesadüfen de olsa sahip 

olabilmektedir. Bu rastlantısal eşleşme oranını belirleyebilmek için biyolojik delilden 

elde edilen profilin populasyondaki sıklığını bilmek gerekmektedir (Evett, 1996). Bu 

sıklıklar populasyonlar arasında farklılık göstermektedir. Bu farklılık birbirine uzak 

olan populasyonlarda yakın olanlara oranla daha fazladır (Beardmore, 1983). DNA 

profillemesinde kullanılan STR lokuslarının alel frekanslarının hesaplanması için 

toplumu temsil eden ve birbirleriyle akrabalık ilişkisi bulunmayan rastgele seçilmiş 

en az 100 bireyin DNA tiplemesi yapılır. Alel frekansını hesaplayabilmek içinse 

frekansı hesaplanacak alel sayısı toplam alel sayısına bölünür. Herhangi bir DNA 

profilinin sıklığı, DNA profilinde belirlenmiş olan aleller ile populasyon veri 

tabanındaki sıklık değerlerinin yardımıyla hesaplanabilir (Goodwin ve ark., 2007). 

Olay yerinden elde edilen biyolojik örnek ile şüpheliden alınan biyolojik örnekten 

elde edilen DNA özellikleri birbirini tutmadığında, yani bir dışlama gözlendiğinde 

herhangi bir teknik hata yapılmadığı, ya da örnekler karıştırılmadığı takdirde sorun 

çözülmüş ve şüphelinin sanılan kişi olmadığı kesin olarak söylenmiş olur. Buna 

karşılık incelenen örnekle karşılaştırılan arasında bir uyum görülmesi, DNA 

molekülünün tamamının baz dizini incelenmeyip sadece belirli bölgelerin 

özelliklerinin karşılaştırılmasını içerdiğinden, rastlantısal benzerliğin istatistiksel 

olarak hesaplanmasını gerekli kılmaktadır. Bir populasyondan seçilen rastgele iki 

kişinin bir lokus için aynı genotipi taşıma olasılığı, kimliklendirme gücü (power of 

identity, PI) olarak adlandırılmaktadır ve bunun tam tersi ise dışlama gücüdür (power 

of discrimination, PD). Bu ikisi arasındaki matematiksel bağlantı ise  

PD=1-PI  

şeklinde ifade edilmektedir. Görüldüğü üzere kimliklendirme gücü ile dışlama gücü 

arasında tersine bir ilişki vardır.  Yani kimliklendirme gücü arttıkça dışlama gücü 

azalır ya da tam tersi söz konusudur. Kimliklendirme gücünün hesaplanması ise 

aşağıdaki formülle yapılmaktadır.  

PI= ∑ x i
2
 

(x i = söz konusu lokustaki genotip kombinasyonlarının frekansı) (Buchleton, 

2005).  
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Olay yerinden elde edilen DNA örneğinin şüpheli haricinde populasyondan 

herhangi birine ait olma olasılığını hesaplanmak için, o kişinin populasyonun rastgele 

bir üyesi olduğu varsayılır ve DNA profilinin, populasyonda bulunma sıklığına 

bakılarak hesap yapılır. Bu sıklık rastgele uyuşma olasılığı (Matching Probability, 

MP) olarak adlandırılır. Olasılık oranı (Likelihood Ratio, LR) ise inceleme konusu 

örneğin DNA’sı ile mukayese DNA’nın aynı şahsa ait olması olasılığının, inceleme 

konusu örneğin DNA’sı ile mukayese DNA’nın iki farklı şahıstan gelmesi olasılığına 

oranını ifade eder (Butler, 2005). İki gen sıklığı arasındaki anlamlılık testi  

(Z değeri); 

  

P1 = Birinci alelin gen sıklığı  

P2 = İkinci alelin gen sıklığı 

 

X kromozomuna özgü istatistiksel hesaplamalar farklı zamanlarda farklı 

araştırıcılar tarafından ifade edilmiştir. Polimorfik bilgi içeriği (PIC) hesaplama 

formülü 1980 yılında Botstein ve arkadaşları tarafından yayınlanmıştır. Hem 

otozomal markırlar hem X kromozomu markırları için kullanılabilen beklenen 

heterozigotluk (HET) değeri formülü 1974 yılında Nei ve Roychoudhury isimli 

araştırıcılar tarafından belirlenmiştir. 1968’de Krüger’in formüle ettiği Ortalama 

Dışlama Gücü (MEC) otozomal markırlar ile anne, baba ve çocuk üçlüsü için uygun 

olmasına rağmen babanın olmadığı eksik davalarda uygun değildi. Kishida ve 

arkadaşları 1997 yılında babanın eksikliğinin babaannenin X kromozomu markırları 

çalışılarak giderilebileceğini gördüler ve MEC formülünü geliştirdiler. Kız çocuğunu 

da içeren üçlü (anne, baba ve çocuk) çalışmalarda, MEC Krüger değeri ile MEC 

Kishida karşılaştırıldığında X-STR’larda otozomal STR’lardan daha etkin olduğu 

görülmüştür.  Daha sonra X kromozomu ile ilgili istatistiksel hesaplamaları 1998’de 

Desmarais ve arkadaşları yayınlamıştır. 
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PIC; Polimorfik bilgi içeriği (Polymorphism Information Content) 

HET; Beklenen heterozigotluk (Expected Heterocygosity) 

MEC; Ortalama Dışlama Gücü (Mean Exclusion Chance) 

PD; Ayrım Gücü (Power of Discrimination) 

f; alel frekansı 

MEC (Kishida) anne, kız çocuk, şüpheli baba üçlüsü 

MEC (Krüger) anne, kız çocuk, babaanne üçlüsü 

MEC (Desmarais) anne, kız çocuk, şüpheli baba üçlüsü 

MEC (Desmarais Duo) kız çocuk, şüpheli baba ikilisi veya şüpheli anne, erkek 

çocuk  

(Szibor ve ark., 2003; Investigator Argus X–12 PCR Amplification Kit Kılavuz 

Kitabı, 2013). 
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1.7.Tez Konusu X-STR Lokusları Hakkında Genel Bilgiler 

Bu tez çalışmasında X kromozomuna özgü DXS10103, DXS8378, DXS7132,  

DXS10134, DXS10074,  DXS10101, DXS10135,  DXS7423, DXS10146,  

DXS10079, HPRTB, DXS10148 lokusları ile cinsiyet belirlemek için Amelogenin 

lokusu çalışılmıştır. 

 

1.7.1. Amelogenin 

Amelogenin hem X hem de Y kromozomda bulunmaktadır ve bu nedenle 

amelogenin tayini cinsiyetin saptanmasında kullanılmaktadır. X ve Y 

kromozomlarında homolog olarak bulunan amelogenin geninin ürünü, gelişmekte 

olan diş minesi matriksinin temel komponentlerini oluşturmaktadır. Bu ürün diş 

minesindeki proteinlerin %90’ını oluşturmaktadır. Ayrıca amelogenin bir STR 

lokusu değildir. Elektroforezde 212 bç’lik X kromozomuna özgü ve 218 bç’lik Y 

kromozomuna özgü bant göstermektedir. Yani X kromozomu amelogenin lokusunun 

birinci intronu, Y kromozomuna göre 6 bç’lik bir delesyonu bulunmaktadır (Yıldız, 

2003). 

 
Çizelge 1.1. Amelogenin lokusuna ait bilgiler 

Lokus Gen bankası ulaşım numarası Kromozomal yerleşimi 

       Amelogenin X M55418 Xp22.1–22.3 

        Amelogenin Y M55419 Yp11.2 

 
 

1.7.2. DXS10103 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.2. DXS10103 STR lokusuna ait bilgiler 

 

Lokus 

 

Primer 

 

Alel 

 

Tekrar 

 

Kromozomal 

Gen 

bankası 

   ünitesi Yerleşimi ulaşım no 

DXS10103 

5’-

TCATAATCACATATCACATGAGC-

3’ 

(15-

21) 

 

[TAGA]2 

CTGA 

[CAGA] 

[TAGA]11 

[CAGA]X 

 [TAGA] 
 

Xq26.2 BV680555 

 5’-AAACAGAACCAGGGGAATGAA-

3’ 
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DXS10103 STR lokusunun tekrar ünitesi [TAGA]2 CTGA 

[CAGA][TAGA]11[CA GA]X[TAGA] olup genel olarak 15 ila 21 arasındaki aleller 

gözlenmektedir.  Nadir olarak 13 (Chen ve ark., 2014) ve 14. (Samejima ve ark., 

2012) alellere rastlanmıştır. 

 

1.7.3. DXS8378 STR Lokusu 

Çizelge 1.3. DXS8378 STR lokusuna ait bilgiler 

Lokus Primer Alel Tekrar Kromozomal Gen bankası 

   ünitesi Yerleşimi ulaşım no 

DXS8378  

5'-TGATTAGGAATATCAAAGGCAAA-3'  

(7–15)  [CTAT]  Xp22.31  G08098  

 
5'-CTTCTCTGGTTCTCTAGCTCACAT-3'  

    

 
 

DXS8378 STR lokusunun tekrar ünitesi CTAT olup genel olarak 7 ila 15 

arasındaki aleller gözlenmektedir.  Nadir olarak 6 (Samejima ve ark., 2012), 7 (Aler 

ve ark., 2007) ve 17. alellere de rastlanmaktadır (Becker ve ark., 2007). Ayrıca 6 

aleli bizim çalışmamızda da gözlenmiştir. 

 

1.7.4. DXS7132 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.4. DXS7132 STR lokusuna ait bilgiler 

Lokus Primer Alel Tekrar 

Ünitesi 

Kromozomal 

Yerleşimi 

Gen 

Bankası 

Ulaşım 

 No 

DXS7132 5'-TGATTAGGAATATCAAAGGCAAA-3' 

5'-CTTCTCTGGTTCTCTAGCTCACAT-3' 

(8-20) [TCTA] Xq11.2 G08111 

 
DXS7132 STR lokusunun tekrar ünitesi TCTA olup 8 ila 20 arasındaki aleller 

gözlenmektedir. Ancak nadir olarak 6 (Zalan ve ark. 2007), 8 (Chen ve ark., 2004), 9 

(Aler ve ark., 2007), 19 (Chen ve ark., 2004; Pico ve ark., 2007 ve Zalan ve ark., 

2007) ve 20. (Tie ve ark., 2009) alellere rastlanmaktadır. 
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1.7.5. DXS10134 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.5. DXS10134 STR lokusuna ait bilgiler 

Lokus  Primer  Alel  Tekrar Ünitesi  Kromozomal  Gen 

    Yerleşimi  Bankası  

     Ulaşım No  

   [GAAA]3 GAGA   

   [GAAA]4   

DXS10134  
5'-CAACATAGTGAGATCCCACCTTTAC -
3'  

(28–

46.1)  AA Xq28 AL034384  

 5'-TAATATTCTATTGTATGGGCATGCTG -

3'  
 

[GAAA] GAGA 

  

   [GAAA]4 GAGA   

   
[GACAGA]3 

  

   [GAAA] GTAA   

   
[GAAA]3 AAA 

  

   [GAAA]4 AAA   

   [GAAA]x   

 
DXS10134 STR lokusunun tekrar ünitesi [GAAA]3GAGA 

[GAAA]4AA[GAAA]GAGA[GAAA]4 GAGA[GACAGA]3 [GAAA] GTAA 

[GAAA]3 AAA[GAAA]4 AAA [GAAA]X olup 28 ila 46.1 arasındaki aleller 

gözlenmektedir. Ancak nadir olarak 28 (Thiele ve ark., 2008) aleline rastlanmaktadır.  

 

1.7.6. DXS10074 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.6. DXS10074 STR lokusuna ait bilgiler 

Lokus Primer Alel Tekrar 

Ünitesi 

Kromozomal 

Yerleşimi 

Gen 

Bankası 

Ulaşım 

No 

DXS10074 

5'-TTATTATTTTGCCTACCTCTCTGAGC 

-3' 

5'-ATTTTCTCTCTGTCTTAGCTCCCATA 

-3' 

(4–21) [AAGA] Xq12 AL356358 

 

DXS10074 STR lokusunun tekrar ünitesi [AAGA] olup 4 ila 21 arasındaki 

aleller gözlenmektedir. Ancak nadir olarak 23 (Chen ve ark., 2014) aleline 

rastlanmaktadır. Ayrıca bizim çalışmamızda 6 aleli gözlenmiştir. 
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1.7.7. DXS10101 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.7. DXS10101 STR lokusuna ait bilgiler 

Lokus         Primer Alel Tekrar Ünitesi Kromozomal Gen 

    Yerleşimi Bankası 

     Ulaşım No 

   [AAAG]3    

   GAAAGAAG    

DXS10101  

5'-

TGTTTCAAAATAATATGGGAGTTGG 
-3'  

(24–38)  

[GAAA]3  

Xq26.2 AC004383  

 5'-TCTTTAATCTCTCACAGCCCCTAC 

-3'  

 
A[GAAA]4 AAGA  

  

   [AAAG]5    

   

AAAAAGAA  

  

   [AAAG]x AA   

 
DXS10101 STR lokusunun tekrar ünitesi [AAAG]3GAAAGAAG[GAAA]3A 

[GAAA]4AAGA [AAAG]5 AAAAAGAA [AAAG]x AA olup 24 ila 38 arasındaki 

aleller gözlenmektedir. Ancak nadir olarak 24 (Shrivastana ve ark., 2015) ve 38. (Tie 

ve ark., 2009) alellere rastlanmıştır. 

 

1.7.8. DXS10135 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.8. DXS10135 STR lokusuna ait bilgiler 

Lokus  Primer  Alel  Tekrar  Kromozomal  Gen  

   Ünitesi  Yerleşimi  Bankası  

     Ulaşım 

No  

DXS10135  

5'-

TATTTTTAATAGAGACGGGGTTTCTC 

-3'  

(13–

39.2)  

[AAGA]3 

GAAAG  Xp22.31  AC003684  

 
5'-GAGACCGAAAATGGTACTGAGG -3'  

 [GAAA]x    

 

DXS10135 STR lokusunun tekrar ünitesi [AAGA]3 GAAAG [GAAA]x olup 

13 ila 39.2 arasındaki aleller gözlenmektedir. Ancak nadir olarak 15 (Tamura ve ark., 

2009), 39 (Samejima ve ark., 2012) ve 41. (Chen ve ark., 2014) alellere rastlanmıştır. 
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1.7.9. DXS7423 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.9. DXS7423 STR lokusuna ait bilgiler 

Lokus Primer Alel Tekrar ünitesi Kromozomal Gen 

    Yerleşimi Bankası 

     ulaşım no 

DXS7423  

5'-

TGATGGGGGGATACGTTTC-

3'  

5'-

TGCTGAGGGGTAGATGGG-

3'  

(8–19)  

 

 

[TCCA]3 

TCTGTCCT 

[TCCA]X  

Xq28 AC109994  

 
DXS7423 STR lokusunun tekrar ünitesi [TCCA]3 TCTGTCCT [TCCA]X olup 

8 ila 19 arasındaki aleller gözlenmektedir. Ancak nadir olarak 10 (Pereira ve ark., 

2007 ve Turrina ve ark., 2007) ve 19. (Aler ve ark., 2007; Chen ve ark., 2014 ve 

Zalan ve ark., 2007) alellere de rastlanmaktadır. 

 

1.7.10. DXS10146 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.10. DXS10146 STR lokusuna ait bilgiler 

Lokus               Primer Alel Tekrar ünitesi Kromozomal Gen 

    yerleşimi Bankası 

     ulaşım no 

DXS10146 

5'-CTGCCTTGCCCTTCCTACC-3'  

 

 

5'-

GAAAAAGAAAGAAAGACAGA

GA-3'  

(24-

46.2)  

[TTCC]3T 

[TTCC]3  

TTTC 

CTCCCTT

CC  

[TTCC] 

[TCCC]  

TTCTTCT

TTC  

[TTCC]2 

TTTCTT  

[CTTT]2  

CTTC  

[CTTT]XT 

[CTTT]2  
 

Xq28 AL034384 

 
DXS10146 STR lokusunun tekrar ünitesi [TTCC]3 T [TTCC]3 TTTC 

CTCCCTTCC [TTCC] [TCCC] TTCTTCTTTC [TTCC]2 TTTCTT [CTTT]2 CTTC 

[CTTT]X T [CTTT]2 olup 24 ila 46.2 arasındaki aleller gözlenmektedir. Ancak nadir 
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olarak 22 (Chen ve ark., 2014 ve Samejima ve ark, 2012), 23 (Bekada ve ark., 2010; 

Chen ve ark., 2014; Samejima ve ark, 2012 ve Shrivastana ve ark., 2015) ve 47.2 

(Bekada ve ark., 2010) alelleri gözlenmiştir. Ayrıca çalışmamızda da 47.2 aleline 

rastlanmıştır. 

 

1.7.11. DXS10079 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.11. DXS10079 STR lokusuna ait bilgiler 

 

Lokus 

 

             Primer 

 

Alel 

 

Tekrar ünitesi 

 

Kromozomal 

 

Gen 

    yerleşimi Bankası 

     ulaşım no 

DXS10079 

5'-CTGGGTGACCAAGTGAGACC 

-3'  

 

5'-

TGTGTTGTTGAGTTCAGTTTGC-

3'  

 

(14-25)  

[AGAG]3  

TGAAAGAG  

[AGAA]x  

AGAG  

[AGAA]3  
 

Xq12 AL049564 

 
DXS10079 STR lokusunun tekrar ünitesi [AGAG]3 TGAAAGAG [AGAA]x 

AGAG [AGAA]3 olup 14 ila 25 arasındaki aleller gözlenmektedir. Ancak incelenen 

diğer populasyonlardan farklı olarak çalışmamızda 26 aleline rastlanmıştır. 

 

1.7.12. HPRTB (Human Fosforibozil Transferaz) 

 
Çizelge 1.12. HPRTB STR lokusuna ait bilgiler 

 

Lokus 

 

                  Primer 

 

Alel 

 

Tekrar 

Ünitesi 

 

Kromozomal 

yerleşimi 

 

Gen 

bankası 

ulaşım 

no 

HPRTB  

5'-

AACTTTTTCTCTGTATGTAGTCGATT-

3' 

5'-CTACATCAAAGTGAAAAGCCAT-3' 

(6–19)  [AGAT]  Xq26.2 M26434  

 
HPRTB STR lokusunun tekrar ünitesi AGAT olup 6 ila 19 arasındaki aleller 

gözlenmektedir. Ancak nadir olarak 6–7 (Edwards ve ark., 1991) ve 18–19. 
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(Zarrabeitia ve ark., 2002) alellere de rastlanmaktadır. Ayrıca 6 (Poetsch ve ark., 

2010) ile 18 (Tie ve ark., 2009)  allelleri ve çalışmamızda 7 aleli gözlenmiştir.   

 

1.7.13. DXS10148 STR Lokusu 

 
Çizelge 1.13. DXS10148 STR lokusuna ait bilgiler 

 
 

Lokus 

 

Primer 

 

Alel 

 

Tekrar 

ünitesi 

 

Kromozomal 

 

Gen 

    yerleşimi Bankası 

     ulaşım no 

DXS10148 

5'-

AAAAAAGGGGGAAGGAAGGA

-3'  

 

5'-GCTATTTCTCCTGCATAAG-

3'  

 

(13.3–

38.1)  

 

Xp22.31 AC003684 

 

DXS10148 STR lokusunun tekrar ünitesi [GGAA]4[AAGA]x[AAAG]4N8 

[AAGG]2 olup 13.3 ila 38.1 arasındaki aleller gözlenmektedir. Ancak nadir olarak 

40.1 (Samejima ve ark., 2012) ve 42.1 (Bekada ve ark., 2010) alellerine rastlanmıştır. 

Ülkemizde de X STR’ları kimliklendirme ve akrabalık testlerinde 

kullanabilmemiz için incelenecek lokusların Türkiye’deki dağılımını bilmemiz 

gerekmektedir. Diğer tüm STR analizlerinde olduğu gibi genetik işaretler üzerinden 

bireyin kimliklendirilebilmesi için bireyin mensubu olduğu populasyonun allel 

frekanslarının bilinmesi gerekmektedir. Ancak bu şekilde elde edilen verilerin 

istatistiksel olarak değerlendirilebilmesi mümkün olmaktadır. Bu çalışmanın amacı, 

X kromozomuna bağlı 12 STR lokusunun (DXS10103, DXS8378, DXS7132,  

DXS10134, DXS10074,  DXS10101, DXS10135,  DXS7423, DXS10146,  

DXS10079, HPRTB, DXS10148) Türkiye’deki polimorfizmini belirlemektir. Bu 

amaca yönelik olarak Türkiye’nin bütün bölgelerini temsil edecek şekilde 425 

kişiden alınan kan örnekleri kullanılarak, DNA izolasyonu, PCR ve kapiller 

elektroforez işlemleri gerçekleştirildi. PCR için 12 X STR lokusuna özgü olan 

Investigator Argus X–12 PCR ticari kiti kullanıldı ve optimizasyonu sağlandı. 

Elektroforez ve DNA profillerinin elde edilmesi sonucu her lokus için gözlenen alel 

 

[GGAA]4 

[AAGA]x 

[AAAG]4  

N8 [AAGG]2  
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sayısı toplam alel sayısına bölünerek alel frekansları elde edildi. Daha sonra ise PIC 

(Polimorfik Bilgi İçeriği), MEC (Ortalama Dışlama Gücü), HET (Beklenen 

Heterozigotluk) ve PD (Ayrım Gücü) değerleri hesaplandı. Erkek ve kadın karışık 

örnekler çalışılarak, bu tür örneklerdeki lokusların ayrım gücü belirlendi. Aile 

çalışması yapılarak X STR’ların kimliklendirmeyi nasıl sağladığı gösterildi. Şimdiye 

kadar adli genetik alanında kullanılabilirliği olan X-STR lokuslarına ait veriler çok 

sayıda populasyon için elde edilmiştir. Fakat şu ana kadar Türkiye populasyonuna ait 

yalnızca üç çalışma bulunmaktadır (Aşıcıoğlu, 2006; Açar, 2009 ve Poetsch ve ark., 

2013).  

Aşıcıoğlu’nun çalıştığı HPRTB ve Açar’ın çalıştığı DXS8378, HPRTB, 

DXS10074, DXS7132, DXS10101, DXS7423, DXS10134, DXS10135 ve Poetsch ve 

arkadaşlarının Türkiye populasyonunda çalıştığı DXS8378, DXS7132, HPRTB, 

DXS7423 lokusları çalışmamızdaki lokuslarla ortaktır. Ancak veri sayısını artırmak 

amacıyla ve bu lokusların ayırt edici özelliklerinin yüksek olduğunun bilinmesi 

nedeniyle çalışmamızda da yer verilmiştir. Geriye kalan DXS10079, DXS10103, 

DXS10146, DXS10148 lokusları toplumumuzda henüz çalışılmamış olup, yurtdışı 

çalışmalardan elde edilen bilgilere dayanılarak yüksek ayıt edicilik gücü bilindiği 

için çalışmamızda yer almaktadırlar. Çalışmamızda 4 farklı X-STR lokusunun 

incelenmesi ve daha önceden çalışılmış olan 8 X-STR lokusu hakkında ilave veri 

sağlayacak olması nedeniyle adli bilimlere katkı sağlaması amaçlanmıştır. Ayrıca 

çalışmamızda yer alan ve literatür taraması sırasında karşımıza çıkan ortak lokuslar 

karşılaştırıldı. 
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2.GEREÇ VE YÖNTEM 

 

2.1.Çalışma Grubunun Seçilmesi ve Biyolojik Materyalin Toplanması 

Çalışmanın örneklem sayısını belirlemek üzere güç analizi yapılmıştır. Analiz 

neticesinde daha önceki çalışmalardan elde edilen alel sıklık ortalaması (sample 

proportion) 0.100 ve iki yönlü güven aralığı (two-sided 95% interval) ± 0.035 

olduğunda örnek sayısı 310 olarak hesaplanmıştır.  Fakat bölgeler arasındaki 

dağılımı daha iyi sağlayabilmek için çalışmamızda bu örnek sayısı artırılmıştır. 

Ankara Üniversitesi Tıp Fakültesi İbni-Sina Hastanesi Kan Alma Ünitelerine rutin 

sağlık kontrolü ve Kan Merkezlerine kan bağışı için başvuran, sağlıklı ve aralarında 

akrabalık ilişkisi bulunmayan, Türkiye’nin genelini temsil edecek şekilde, 197 erkek 

ve 228 kadın olmak üzere toplam 425 kişiden kan örnekleri alınmıştır. Gönüllülerden 

kan alımı sırasında sadece doğum yeri dikkate alınmayıp, birkaç kuşak öncesinin 

nereden geldiği sorulmuş ve üç soya kadar doğum yeri bilgileri gönüllü takip 

formuna kaydedilmiştir. Gönüllüler bölgelerin nüfus dağılımına göre ve Türkiye’nin 

her bölgesini yansıtacak şekilde seçilmiştir. Kan örnekleri 4 ml’lik EDTA’lı tüplere 

alınmıştır. Kanı alınan kişiler, çalışmanın amacı ve yöntemi hakkında 

bilgilendirilmiş, ayrıca yeterince bilgilendirildikleri ve kendi iradeleriyle bu 

çalışmaya katıldıklarını gösteren onam formu kişiler tarafından imzalanmıştır. 

Çalışmaya katılan kişilerin başta soy bilgileri olmak üzere gerekli bilgileri gönüllü 

takip formuna kaydedilmiştir. 

Alınan kan örnekleri ETDA’lı tüpler içerisinde çalışma gününe kadar -30 
0
C’de 

saklanmıştır. Ayrıca sıvı kan örnekleri 200 µl’lik pipet yardımıyla çekilerek kurutma 

kağıdına homojen bir şekilde yayılmış ve bu şekilde kurutulmuştur. Kuru kan 

örnekleri de +4 
0
C’de saklanmıştır. Tüplerin kırılma ve sıvı kanların bozulma 

ihtimaline karşı kan örnekleri kurutularak da saklanmıştır. Analizlerin ilk basamağı 

olarak DNA izolasyon kiti (Purelink Genomic DNA Kit Invitrogen) kullanılarak 

DNA izolasyonu yapılmıştır. Daha sonra Investigator Argus X-12 kiti kullanılarak 

PCR ve sonrasında kapiller elektroforez işlemi gerçekleştirilmiştir. PCR son hacmi 

azaltılıp, DNA miktarları değiştirilerek PCR optimizasyonu sağlanmıştır. 
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Elektroforez aşamasında alelik ladder miktarı azaltılarak da sonuç elde edilebileceği 

gösterilmiştir. Erkek ve kadın karışık örnekler belli oranlarda karıştırılmış ve ayrım 

güçleri değerlendirilmiştir. Ayrıca iki aile çalışması yaparak X STR’ın kalıtımı 

gösterilmiştir. 

 

Örneklem; 

 

Çizelge 2.1.İç Anadolu Bölgesi örneklem dağılımı   

       1 Aksaray 2 KADIN, 1 ERKEK 

      2 Ankara 6 KADIN, 8 ERKEK 

      3 Çankırı 5 KADIN, 3ERKEK 

    4 Eskişehir 2 KADIN, 2 ERKEK 

      5 Karaman 2 KADIN, 1 ERKEK 

      6 Kayseri 5 KADIN, 2 ERKEK 

      7 Kırıkkale 3 KADIN, 4 ERKEK 

      8 Kırşehir 6 KADIN, 6 ERKEK 

      9 Konya 5 KADIN, 4 ERKEK 

     10 Nevşehir 4 KADIN, 3 ERKEK 

     11 Niğde 4 KADIN, 2 ERKEK 

     12 Sivas 5 KADIN, 4 ERKEK 

     13 Yozgat 6 KADIN, 7 ERKEK 

Toplam Kadın: 55 

Toplam Erkek: 47 
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Çizelge 2.2.Karadeniz Bölgesi örneklem dağılımı 

      1 Amasya 2 KADIN, 3 ERKEK 

2 Artvin 4 KADIN, 3 ERKEK 

3 Bartın 4 KADIN, 1 ERKEK 

4 Bayburt 3 KADIN, 1 ERKEK 

5 Bolu 4 KADIN, 2 ERKEK 

6 Çorum 4 KADIN, 5 ERKEK 

7 Düzce 1 KADIN, 1 ERKEK 

8 Giresun 2 KADIN, 4 ERKEK 

9 Gümüşhane 3 KADIN, 3 ERKEK 

    10 Karabük 4 KADIN, 1 ERKEK 

11 Kastamonu 5 KADIN, 3 ERKEK 

12 Ordu 2 KADIN, 1 ERKEK 

13 Rize 4 KADIN, 3 ERKEK 

14 Samsun 4 KADIN, 3 ERKEK 

15 Sinop 4 KADIN, 1 ERKEK 

16 Trabzon 5 KADIN, 3 ERKEK 

17 Tokat 5 KADIN, 2 ERKEK 

18 Zonguldak 2 KADIN, 3 ERKEK 

Toplam Kadın: 62 

Toplam Erkek: 43 

 

Çizelge 2.3. Ege Bölgesi örneklem dağılımı 

1 
Afyon 

Karahisar 
2 KADIN, 2 ERKEK 

2 Aydın 2 KADIN, 2 ERKEK 

3 Denizli 2 KADIN, 1 ERKEK 

4 İzmir 3 KADIN, 2 ERKEK 

5 Kütahya 3 KADIN, 1 ERKEK 

6 Manisa 4 KADIN, 4 ERKEK 

7 Muğla 2 KADIN, 2 ERKEK 

8 Uşak 3 KADIN, 1 ERKEK 

Toplam Kadın: 21 

Toplam Erkek: 15 
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Çizelge 2.4. Akdeniz Bölgesi örneklem dağılımı 

1 Adana 3 KADIN, 6 ERKEK 

2 Antalya 2 KADIN, 2 ERKEK 

3 Burdur 2 KADIN, 1 ERKEK 

4 Hatay 4 KADIN, 3 ERKEK 

5 Isparta 4 KADIN, 1 ERKEK 

6 İçel 3 KADIN, 3 ERKEK 

7 
Kahraman 

maraş 
3 KADIN, 4 ERKEK 

8 Osmaniye 1 KADIN, 1 ERKEK 

Toplam Kadın: 22 

Toplam Erkek: 21 

 

Çizelge 2.5. Marmara Bölgesi örneklem dağılımı 

1 Balıkesir 1 KADIN, 1 ERKEK 

2 Bilecik  1 KADIN, 1 ERKEK 

3 Bursa 2 KADIN, 1 ERKEK 

4 Çanakkale 1 KADIN, 1 ERKEK 

5 Edirne 1 KADIN, 1 ERKEK 

6 İstanbul 5 KADIN, 2 ERKEK 

7 Kırıkkale 2 KADIN, 1 ERKEK 

8 Kocaeli 1 KADIN, 1 ERKEK 

9 Sakarya 1 KADIN, 1 ERKEK 

10 Tekirdağ 2 KADIN, 1 ERKEK 

11 Yalova 1 KADIN, 1 ERKEK 

Toplam Kadın: 18 

Toplam Erkek: 12 
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Çizelge 2.6. Güneydoğu Anadolu Bölgesi örneklem dağılımı 

1 Adıyaman  2 KADIN, 2 ERKEK 

2 Batman 1 KADIN, 2 ERKEK 

3 Diyarbakır 3 KADIN, 4 ERKEK 

4 Gaziantep 2 KADIN, 2 ERKEK 

5 Kilis 1 KADIN, 1 ERKEK 

6 Mardin 2 KADIN, 1 ERKEK 

7 Siirt 1 KADIN, 1 ERKEK 

8 Şanlıurfa 2 KADIN, 4 ERKEK 

Toplam Kadın: 14 

Toplam Erkek: 17 

 

Çizelge 2.7. Doğu Anadolu Bölgesi örneklem dağılımı 

1 Ağrı  2 KADIN, 3 ERKEK 

2 Ardahan  2 KADIN, 3 ERKEK 

3 Bingöl 1 KADIN, 1 ERKEK 

4 Bitlis 1 KADIN, 1 ERKEK 

5 Elazığ 1 KADIN, 2 ERKEK 

6 Erzincan 3 KADIN, 5 ERKEK 

7 Erzurum 4 KADIN, 6 ERKEK 

8 Hakkari 1 KADIN, 1 ERKEK 

9 Iğdır 2 KADIN, 3 ERKEK 

10 Kars 6 KADIN, 5 ERKEK 

11 Malatya 4 KADIN, 4 ERKEK 

12 Muş 4 KADIN, 2 ERKEK 

13 Tunceli 2 KADIN, 2 ERKEK 

14 Van 2 KADIN, 2 ERKEK 

15 Şırnak 1 KADIN, 2 ERKEK 

Toplam Kadın: 36 

Toplam Erkek: 42 
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2.2. Kullanılan Malzemeler 

DNA izolasyonu için;  

INVITROGEN marka PureLink Genomic DNA Kit kullanılmıştır. 

PCR için;  

QIAGEN marka Investigator Argus X- 12 Kit kullanılmıştır. 

Kapiller elektroforez için; 

Çizelge 2.8.Kullanılan malzemeler 

Ürün Adı / Açıklama Marka 

3130XL and 3100-Avant Capillary Array, 16 x 36 cm Capillaries, 

1/Pkg 

Applied 

Biosystems 

POP-4 TM Performance Optimized Polymer, 7ml 
Applied 

Biosystems 

MicroAmp ® 96 Well Reaction Plate (no barcode), 10/Pkg 

 

Applied 

Biosystems 

96 Well Plate Septa, 20/Pkg 

 

Applied 

Biosystems 

Hi-Di TM Formamide, Genetic Analysis Grade (2000 reaksiyon), 

25 ml 

Applied 

Biosystems 

Genetic Analyzer 10X Running Buffer with EDTA (200 reaksiyon) 

, 25 ml 

Applied 

Biosystems 

Matrix Standard BT5 single cap.(5x25) Qiagen 

 

Investigator Argus X–12 PCR Amplifikasyon Kit (100 reaksiyon) içeriği: 

Nuklease-free Water                         2x1.9 mL 

Reaksiyon Miks A                            500 μL 

Primer Miks Argus X-12                  250 μL 

Kontrol DNA XX28                         10 μL 

DNA Size Standard 550 (BTO)       50 μL 

Alelik Ladder Argus X 12                25 μL 

Multi Taq2 DNA Polimeraz             150 U 
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2.3. Kullanılan Gereçler ve Cihazlar 

Çizelge 2.9. Cihazlar ve gereçler 

Cihaz ve Gereç Markası 

Otomatik Pipet (2,5 μl) (10 μl) (100 μl) (200 μl) (1000μl) Eppendorf 

Vorteks (Karıstırıcı) VELP Scientifica 

Mikrosantrifüj Centrifuge 5430 

Su Banyosu SW22 

Buzdolabı ve Derin Dondurucu Arçelik 

Isı Döngü Cihazı, 

(GeneAmp PCR System 9700) 

Applied Biosystems 

 

Kapiller Elektroforez 

(ABI Prism 3130 Genetic Analyzer) 

Applied Biosystems 

 

 

2.4. Purelink Genomic DNA Kit ile DNA İzolasyonu 

1.Kuru kan örneklerinden makas pens yardımıyla bir parça (2-3 mm) kesilerek steril 

mikrosantrifüj tüpüne konulur. 

2.180 µl PureLink
®

Genomik Digestion Buffer ve 20 µl Proteinaz K tüplere eklenir 

ve kısa bir süre vortekslenir. 

3. Su banyosunda 56ºC’de 2 saat inkübe edilir. 

4. İnkübasyondan sonra kısa santrijüj yapılır. 

5. 20 μl RNase A eklenir ve 10 sn vortekslenir ve oda sıcaklığında 2 dk inkübe edilir.  

6. 200 µl PureLink
®

Genomik Lysis/Binding Buffer eklenir ve homojen bir solusyon 

olana kadar vortekslenir. 

7. 200 μl %96-100’lük etanol eklenir ve homojen bir solusyon olana kadar 

vortekslenir. 

8. Karışım kapağa yapıştığı için kısa santrifüj yapılır. 

9. PureLink
®
Genomik spin kolonu ve toplama tüpleri hazırlanır. 

10. Hazırlanan karışım spin kolona aktarılır ve 10 000 rpm’de 1 dakika santrifüj 

edilir. Filtratı içeren tüp atılır ve kolon steril toplama tüpünün üzerine yerleştirilir. 
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11. Kolona 500 μl Wash Buffer 1 eklenir. 10 000 rpm’de 1 dakika santrifüj edilir. 

Filtratı içeren tüp atılır ve kolon steril toplama tüpünün üzerine yerleştirilir. 

12. Kolona 500 μl Wash Buffer 2 eklenir. 14 000 rpm’de 3 dakika santrifüj edilir. 

Filtratı içeren tüp atılır ve kolon steril santrifüj tüpünün üzerine yerleştirilir. 

13. Kolona 25-200 μl (her örnek için 100 μl eklendi) PureLink
®

Genomik Elution 

Buffer eklenir ve oda sıcaklığında 1 dk inkübe edilir. 

14. 8 000 rpm’de 2 dakika santrifüj edilir. DNA izolatları santrifüj tüpüne geçer ve 

kolon atılır. 

15. Tüm DNA örnekleri analizlere alınıncaya kadar -20 ºC’de muhafaza edilir. 

 

2.5. DNA Amplifikasyonu 

DNA izolatlarından İnvestigator Argus X–12 PCR Amplifikasyon kiti 

kullanılarak DXS10103, DXS8378, DXS7132,  DXS10134, DXS10074,  

DXS10101, DXS10135,  DXS7423, DXS10146,  DXS10079, HPRTB, DXS10148 

ve Amelogenin lokuslarının multipleks (çoklu) amplifikasyonu yapıldı. Bunun için 

Çizelge 2.15’deki protokol izlendi ve bir örnek için PCR optimizasyonu sağlandı. 

Çizelge 2.10. PCR karışımının hazırlanması 

Bileşen Hacim 

Nuclease-free Water                                  15,9 μl 

Reaksion Miks A                                          5,0 μl 

Primer Miks                                                  2,5 μl 

Multi Taq2 DNA Polimeraz                         0,6 μl 

DNA örneği                                                  1,0 μl 

Toplam 25,0 μl 
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Çizelge 2.11. PCR karışımının son hacmi 25 μl iken DNA miktarı değiştirildi 

Bileşen Hacim 

Nuclease-free Water                                15,9 μl 14,4 μl 11,9 μl 6,9 μl 

Reaksion Miks A                                          5,0 μl 

Primer Miks                                                  2,5 μl 

Multi Taq2 DNA Polimeraz                         0,6 μl 

DNA örneği                                               1,0 μl 2,5 μl 5,0 μl 10,0 μl 

Toplam 25,0 μl 

 

Çizelge 2.12. PCR karışımının son hacmi 10,04 μl iken DNA miktarı değiştirildi 

Bileşen Hacim 

Nuclease-free Water 6,4 μl 5,8 μl 4,8 μl 2,8 μl 

Reaksion Miks A 2,0 μl 

Primer Miks 1,0 μl 

Multi Taq2 DNA Polimeraz 0,24 μl 

DNA örneği 0,4 μl 1 μl 2,0 μl 4,0 μl 

Toplam 10,04 μl 

 

Çizelge 2.13. PCR karışımının son hacmi 6,28 μl iken DNA miktarı değiştirildi 

Bileşen Hacim 

Nuclease-free Water 4 μl 3,75 μl 3,25 μl 2,25 μl 

Reaksion Miks A 1,25 μl 

Primer Miks 0,63 μl 

Multi Taq2 DNA Polimeraz 0,15 μl 

DNA örneği 0,25 μl 0,5 μl 1,0 μl 2,0 μl 

Toplam 6,28 μl 
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Çizelge 2.14. PCR karışımının DNA’sız hacmi 6 μl iken DNA miktarı değiştirildi 

(Nuclease-free Water miktarları değiştirilmedi) 

Bileşen                                Hacim 

Nuclease-free Water 3,97 μl 3,97 μl 3,97 μl 3,97 μl 

Reaksion Miks A 1,25 μl 

Primer Miks 0,63 μl 

Multi Taq2 DNA Polimeraz 0,15 μl 

Toplam 6,0 μl 

DNA örneği 0,25 μl 0,5 μl 1,0 μl 2,0 μl 

 

Çizelge 2.15. PCR programı 

Sıcaklık Değeri Bekleme Süresi Döngü Sayısı Uygulanan İşlem 

94° C 4 dk. - Baslangıç Denatürasyonu 

96° C 30 sn. 

5 

 

Denatürasyon 

63° C 120 sn. Primer Bağlanması 

72° C 75 sn. Zincir Uzaması 

94° C 30 sn. 

25 

 

Denatürasyon 

60° C 12 sn. Primer Bağlanması 

72° C 75 sn. Zincir Uzaması 

68° C 60 dk. - Son uzama 

10° C ∞ - Bekletme 

 

2.6. Elektroforez 

Örnek karışım oranları 

Formamide 10 µl 

DNA Size Standard 550 (BTO) 0.3 µl 

DNA 1 µl 
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Yürütme işlemleri Genetik Analizatör 3130 capiller elektroforez sisteminde 

yapıldı. Yürütmede her bir örnek için 10µl formamide ile 0,3 µl size standart 550 

(BTO) kullanıldı. Örnek sayısı ile orantılı olarak formamide ve BTO karıştırıldı. Bu 

karışımdan her bir plate kuyucuklarına dağıtıldıktan sonra PCR ürünlerinden 1 µl 

alınarak yine plate üzerindeki kuyucuklara yerleştirildi. Her 16 örnek 

uygulamasından sonra bir kuyucuğa 1 µl alelik ladder eklendi.  Örnekler öncelikle 

santrifüj edildi. Beş dakika 95° C’de denatüre edildikten sonra -20 derecede beş 

dakika bekletildi ve ardından cihaza yerleştirildi. Yürüme işlemi 220 volt, 60° C 

sıcaklık altında 48 dakikada tamamlandı.  Örnekler Genomapper 2.0 programı ile 

tiplendirildi.   

PCR son hacmi 6,28 μl’ye düşürüldüğünde de sonuç alınabildiği görüldü. PCR 

karışımının DNA’sız hacmi 6 μl iken DNA miktarları artırıldığında Nuclease-free 

Water miktarları azaltılmadığında daha iyi sonuçlar alınabildi. En iyi sonuç ise 6 μl 

PCR karışımına 0,5 μl DNA eklendiğinde elde edildi. Böylece kitin optimizasyonu 

sağlanmış oldu. 
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3. BULGULAR 

 

3.1.DXS10103 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS10103 lokusunda 15 ile 21 arasında toplam 7 alel 

gözlenmiştir. En fazla görülen alel 19 alelidir. Toplumun % 45,09’u 19 aleline 

sahiptir. En az görülen aleller ise 15 ve 21 alelleridir. Her iki alel de toplumun 

%1,69’unda görülmektedir. Çalışmamızda 13 ve 14 alelleri gözlenmemiştir. 

DXS10103 lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC değeri 0.694027, Hom değeri 

0.273821, Het değeri 0.726179, PE değeri 0.469912, PI değeri 0.136910, PDf değeri 

0.892869, PDm değeri 0.726179 olarak bulunmuştur. Ayrıca MEC değerlerinin 

0.516621 ile 0.694027 arasında değiştiği tespit edilmiştir (Çizelge 3.1). 

Çizelge 3.1. DXS10103 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler. 

 

DXS10103 

 

Erkek(n=196) 

 

Kadın(n=228) 

 

Toplam(n=424) 

             Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

    

13 0.0000 0.0000 0.0000 

14 0.0000 0.0000 0.0000 

15 0.0102 0.0197 0.0169 

16 0.1071 0.0899 0.0951 

17 0.1327 0.1338 0.1334 

18 0.1530 0.1842 0.1748 

19 0.4235 0.4627 0.4509 

20 0.1582 0.0921 0.1120 

21 0.0153 0.0175 0.0169 

    

  

PIC                             0.694027 MEC Krüger                0.516621 

Hom                          0.273821 MEC Kishida               0.694027 

Het                             0.726179 MEC Desmarais           0.694027 

PE                              0.469912 MEC Desmarais Duo   0.554021 
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DXS10103 

 

Erkek(n=196) 

 

Kadın(n=228) 

 

Toplam(n=424) 

PI                                0.136910  

PDf                             0.892869  

 PDm                          0.726179  

 

 

Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

     

13 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

14 0.0000 0.000 0.005 0.0014 

15 0.0169 0.000 0.007 0.0057 

16 0.0951 0.342 0.261 0.3081 

17 0.1334 0.094 0.081 0.0927 

18 0.1748 0.180 0.207 0.1869 

19 0.4509 0.297 0.387 0.3210 

20 0.1120 0.064 0.049 0.0728 

21 0.0169 0.023 0.002 0.0100 

     

Şekil 3.1. Genel Türkiye toplumu DX10103 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması. 
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3.2.DXS8378 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS8378 lokusunda 6 ile 15 arasında toplam 9 alel 

gözlenmiştir. En fazla görülen alel 11 alelidir. Toplumun % 36,87’si 11 aleline 

sahiptir. En az görülen aleller ise 6, 14 ve 15 alelleridir. Her üç alelde toplumun % 

0,15’inde görülmektedir. Çalışmamızda kadınlarda bütün aleller gözlenmişken, 

erkeklerde 6, 8, 14 ve 15 alelleri gözlenmemiştir. DXS8378 lokusuna ait istatistik 

sonuçları; PIC değeri 0.622107, Hom değeri 0.313236, Het değeri 0.686764, PE 

değeri 0.408084, PI değeri 0.156618, PDf değeri 0.837226, PDm değeri 0.686764 

olarak bulunmuştur. Ayrıca MEC değerlerinin 0.408712 ile 0.622107 arasında 

değiştiği tespit edilmiştir (Çizelge 3.2). 

Çizelge 3.2. DXS8378 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler 
DXS8378 Erkek(n=195)      Kadın(n=228) Toplam(n=423) 

Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

    

6 0.0000 0.0022 0.0015 

8 0.0000 0.0044 0.0031 

9 0.0051 0.0153 0.0123 

10 0.3333 0.3531 0.3472 

11 0.3487 0.3772 0.3687 

12 0.2821 0.2193 0.2381 

13 0.0308 0.0241 0.0261 

14 0.0000 0.0022 0.0015 

15 0.0000 0.0022 0.0015 

    

  

PIC                             0.622107 MEC Krüger              0.408712 

Hom                         0.313236 MEC Kishida             0.622107 

Het                             0.686764 MEC Desmarais         0.622107 

PE                              0.408084 MEC Desmarais Duo   0.475433 

PI                               0.156618  

PDf                            0.837226  

PDm                           0.686764  
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Alel Türkiye     Hindistan Malay Tayvan 

     

6 0.0015 0.000 0.002 0.0000 

8 0.0031 0.004 0.000 0.0000 

9 0.0123 0.030 0.032 0.0171 

10 0.3472 0.297 0.495 0.5207 

11 0.3687 0.380 0.305 0.2668 

12 0.2381 0.241 0.140 0.1655 

13 0.0261 0.049 0.025 0.0300 

14 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

15 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

     

Şekil.3.2. Genel Türkiye toplumu DXS8378 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 

 

3.3.DXS7132 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS7132 lokusunda 10 ile 17 arasında toplam 8 alel 

gözlenmiştir. En fazla görülen alel 14 alelidir. Toplumun % 36’sı 14 aleline 

sahiptir. En az görülen alel ise 10 alelidir. Toplumun % 0,31’i 14 aleline sahiptir. 

Çalışmamızda kadınlarda bütün aleller gözlenmişken, erkeklerde 10 ve 11 alelleri 
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gözlenmemiştir. DXS8378 lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC değeri 0.708249, 

Hom değeri 0.251685, Het değeri 0.748315, PE değeri 0.506888, PI değeri 

0.125842, PDf değeri 0.896588, PDm değeri 0.748315 olarak bulunmuştur. Ayrıca 

MEC değerlerinin 0.523093 ile 0.708249 arasında değiştiği tespit edilmiştir (Çizelge 

3.3). 

Çizelge 3.3. DXS7132 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler 

 

DXS7132 

 

Erkek(n=194) 

 

Kadın(n=228) 

 

Toplam(n=422) 

Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

    

10 0.0000 0.0044 0.0031 

11 0.0000 0.0132 0.0092 

12 0.1237 0.1118 0.1154 

13 0.2474 0.2763 0.2677 

14 0.3402 0.3684 0.3600 

15 0.2216 0.1689 0.1846 

16 0.0619 0.0504 0.0538 

17 0.0052 0.0066 0.0062 

    

  

PIC                             0.708249 MEC Krüger              0.523093 

Hom                           0.251685 MEC Kishida             0.708249 

Het                             0.748315 MEC Desmarais         0.708249 

PE                              0.506888 MEC Desmarais Duo  0.570455 

PI                               0.125842  

PDf                            0.896588  

PDm                           0.748315  
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

     

10 0.0031 0.000 0.000 0.0000 

11 0.0092 0.034 0.002 0.0114 

12 0.1154 0.071 0.049 0.0899 

13 0.2677 0.301 0.244 0.2140 

14 0.3600 0.338 0.276 0.3338 

15 0.1846 0.199 0.345 0.2653 

16 0.0538 0.038 0.071 0.0713 

17 0.0062 0.019 0.012 0.0143 

     

Şekil 3.3. Genel Türkiye toplumu DXS7132 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 

 

3.4.DXS10134 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS10134 lokusunda 29 ile 43.3 arasında toplam 25 

alel gözlenmiştir. En fazla görülen aleller 35 ve 36 alelleridir. Toplumun % 22,14’ü 

35, %19.04’ü 36 aleline sahiptir. En az görülen aleller ise 29, 36.3, 38.2 ve 39.2 

alelleridir. Bu allerin her biri toplumun % 0,16’sında görülmektedir. Çalışmamızda 
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28, 29.2, 31.1, 32.1, 32.2, 33.1, 33.1, 34.2, 42 ve 44.3 alellerine rastlanmamıştır. 

Ayrıca erkeklerde 29, 30, 36.3, 38.2, 39.2 ve 43.3 alellerine rastlanmamıştır. 

DXS10134 lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC değeri 0.849669, Hom değeri 

0.136358, Het değeri 0.863642, PE değeri 0.721923, PI değeri 0.068179, PDf değeri 

0.967433, PDm değeri 0.863642 olarak bulunmuştur. Ayrıca MEC değerlerinin 

0.730681 ile 0.849669 arasında değiştiği tespit edilmiştir (Çizelge 3.4). 

Çizelge 3.4. DXS10134 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler 

 

        DXS10134 

 

Erkek(n=194) 

 

Kadın(n=226) 

 

Toplam(n=420) 

Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

28 0.0000 0.0000 0.0000 

29 0.0000 0.0022 0.0016 

29.2 0.0000 0.0000 0.0000 

30 0.0000 0.0066 0.0046 

31 0.0309 0.0022 0.0108 

31.1 0.0000 0.0000 0.0000 

32 0.0103 0.0288 0.0232 

32.1 0.0000 0.0000 0.0000 

32.2 0.0000 0.0000 0.0000 

33 0.0825 0.0797 0.0805 

33.1 0.0000 0.0000 0.0000 

34 0.1959 0.1460 0.1610 

34.2 0.0000 0.0000 0.0000 

35 0.1804 0.2389 0.2214 

35.3 0.0206 0.0066 0.0108 

36 0.1546 0.2035 0.1904 

36.3 0.0000 0.0044 0.0016 

37 0.1134 0.1173 0.1161 

37.2 0.0052 0.0111 0.0093 

37.3 0.0052 0.0022 0.0031 

38 0.0670 0.0443 0.0511 

38.2 0.0000 0.0022 0.0016 

38.3 0.0258 0.0177 0.0201 
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        DXS10134 

 

Erkek(n=194) 

 

Kadın(n=226) 

 

Toplam(n=420) 

Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

39 0.0206 0.0133 0.0155 

39.2 0.0000 0.0022 0.0016 

39.3 0.0206 0.0199 0.0201 

40 0.0052 0.0022 0.0031 

40.3 0.0103 0.0155 0.0139 

41 0.0103 0.0022 0.0046 

41.3 0.0206 0.0111 0.0139 

42 0.0000 0.0000 0.0000 

42.3 0.0206 0.0111 0.0139 

43.3 0.0000 0.0088 0.0062 

44.3 0.0000 0.0000 0.0000 

    

  

PIC                              0.849669 MEC Krüger             0.730681 

Hom                            0.136358 MEC Kishida            0.849669 

Het                              0.863642 MEC Desmarais        0.849669 

PE                               0.721923 MEC DesmaraisDuo 0.751477 

PI                                0.068179  

PDf                             0.967433  

PDm                            0.863642  
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          Alel           Türkiye         Hindistan          Malay          Tayvan 

     

28 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

29 0.0016 0.000 0.002 0.0014 

29.2 0.0000 0.000 0.002 0.0000 

30 0.0046 0.004 0.002 0.0014 

31 0.0108 0.004 0.017 0.0171 

31.1 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

32 0.0232 0.038 0.012 0.0328 

32.1 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

32.2 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

33 0.0805 0.064 0.059 0.0442 

33.1 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

34 0.1610 0.147 0.067 0.0713 

34.2 0.0000 0.004 0.002 0.0000 

35 0.2214 0.233 0.145 0.1526 

35.3 0.0108 0.041 0.000 0.0000 

36 0.1904 0.169 0.202 0.1940 

36.2 0.0000 0.004 0.000 0.0000 
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          Alel           Türkiye         Hindistan          Malay          Tayvan 

36.3 0.0016 0.000 0.005 0.0029 

37 0.1161 0.086 0.251 0.2097 

37.2 0.0093 0.004 0.000 0.0093 

37.3 0.0031 0.038 0.010 0.0114 

38 0.0511 0.090 0.145 0.1455 

38.2 0.0016 0.008 0.000 0.0000 

38.3 0.0201 0.019 0.010 0.0285 

39 0.0155 0.023 0.042 0.0556 

39.2 0.0016 0.004 0.000 0.0000 

39.3 0.0201 0.000 0.005 0.0043 

40 0.0031 0.000 0.000 0.0114 

40.3 0.0139 0.004 0.002 0.0014 

41 0.0046 0.000 0.000 0.0029 

41.3 0.0139 0.008 0.010 0.0043 

42 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

42.3 0.0139 0.008 0.005 0.0014 

43.3 0.0062 0.000 0.002 0.0014 

44.3 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

     

Şekil 3.4. Genel Türkiye toplumu DXS10134 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 

 

3.5. DXS10074 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS10074 lokusunda 6 ile 20 arasında toplam 14 alel 

gözlenmiştir. En fazla görülen aleller sırasıyla 17, 16 ve 18 alelleridir. Toplumun % 

23.04’ü 17, %18.43’ü 16 ve % 18.13’ü 18 aleline sahiptir. En az görülen aleller ise 

6 ve 16.2 alelleridir. Bu alellerin her biri toplumun % 0,15’inde görülmektedir. 

Çalışmamızda 4, 11, 12, 14.3, 15.3, 19.3 ve 21 alellerine rastlanmamıştır. 

DXS10074 lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC değeri 0.823660, Hom değeri 

0.157257, Het değeri 0.842743, PE değeri 0.680614, PI değeri 0.078628, PDf 

değeri0.956187, PDm değeri 0.842743 olarak bulunmuştur. Ayrıca MEC 

değerlerinin 0.686231 ile 0.823660 arasında değiştiği tespit edilmiştir (Çizelge 3.5). 
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Çizelge 3.5. DXS10074 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler 

DXS10074 Erkek(n=197) Kadın(n=228) Toplam(n=425) 

Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

    

4 0.0000 0.0000 0.0000 

6 0.0051 0.0000 0.0015 

7 0.0355 0.0374 0.0369 

8 0.1827 0.1366 0.1505 

9 0.0203 0.0220 0.0215 

10 0.0000 0.0066 0.0046 

11 0.0000 0.0000 0.0000 

12 0.0000 0.0000 0.0000 

13 0.0000 0.0088 0.0061 

14 0.0152 0.0132 0.0138 

14.3 0.0000 0.0000 0.0000 

15 0.0609 0.0837 0.0768 

15.3 0.0000 0.0000 0.0000 

16 0.1726 0.1894 0.1843 

16.2 0.0000 0.0022 0.0015 

17 0.2132 0.2379 0.2304 

18 0.1827 0.1806 0.1813 

19 0.1066 0.0705 0.0814 

19.3 0.0000 0.0000 0.0000 

20 0.0051 0.0110 0.0092 

21 0.0000 0.0000 0.0000 

  

PIC                             0.823660 MEC Krüger               0.686231 

Hom                           0.157257 MEC Kishida              0.823434 

Het                             0.842743 MEC Desmarais         0.823660 

PE                              0.680614 MEC Desmarais Duo 0.714402 

PI                               0.078628  

PDf                            0.956187  

PDm                          0.842743  
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

     

4 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

6 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

7 0.0369 0.045 0.002 0.0014 

8 0.1505 0.045 0.025 0.0000 

9 0.0215 0.017 0.002 0.0000 

10 0.0046 0.000 0.000 0.0000 

11 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

12 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

13 0.0061 0.000 0.000 0.0000 

14 0.0138 0.015 0.022 0.0128 

14.3 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

15 0.0768 0.090 0.052 0.0514 

15.3 0.0000 0.000 0.000 0.0029 

16 0.1843 0.192 0.128 0.2026 

16.2 0.0015 0.004 0.000 0.0000 

17 0.2304 0.323 0.281 0.3238 

18 0.1813 0.173 0.328 0.2710 
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

19 0.0814 0.075 0.140 0.0999 

19.3 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

20 0.0092 0.023 0.020 0.0328 

21 0.0000 0.004 0.000 0.0000 

23 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

     

Şekil 3.5. Genel Türkiye toplumu DXS10074 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 

 

3.6.  DXS10101 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS10101 lokusunda 24.2 ile 34.2 arasında toplam 20 

alel gözlenmiştir. En fazla görülen aleller 29.2 ve 30.2 alelleridir. Bu allerin her biri 

toplumun % 15.36’sında görülmektedir. En az görülen aleller ise 25.2, 26 ve 34.2 

alelleridir. Bu allerin her biri toplumun % 0,15’inde görülmektedir. Çalışmamızda 

24, 25, 27.3, 28.3, 29.3, 35, 35.2 ve 36 alellerine rastlanmamıştır. DXS10101 

lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC değeri 0.892632, Hom değeri 0.099129, Het 

değeri 0.900871, PE değeri 0.797200, PI değeri 0.049564, PDf değeri0.981935, 

PDm  0.900871 değeri olarak bulunmuştur. Ayrıca MEC değerlerinin 0.800183 ile 

0.892632 arasında değiştiği tespit edilmiştir (Çizelge 3.6). 
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Çizelge 3.6. DXS10101 lokusunun genelTürkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler 

 

DXS10101 

 

Erkek(n=197) 

 

Kadın(n=227) 

 

Toplam(n=424) 

       Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

    

24 0.0000 0.0000 0.0000 

24.2 0.0051 0.0022 0.0031 

5 0.0000 0.0000 0.0000 

25.2 0.0000 0.0022 0.0015 

26 0.0000 0.0022 0.0015 

26.2 0.0000 0.0176 0.0123 

27 0.0102 0.0022 0.0046 

27.2 0.0305 0.0286 0.0292 

27.3 0.0000 0.0000 0.0000 

28 0.0457 0.0330 0.0369 

28.2 0.1066 0.1123 0.1106 

28.3 0.0000 0.0000 0.0000 

29 0.0152 0.0308 0.0261 

29.2 0.1878 0.1388 0.1536 

29.3 0.0000 0.0000 0.0000 

30 0.0558 0.0463 0.0492 

30.2 0.1726 0.1454 0.1536 

31 0.0660 0.1057 0.0937 

31.2 0.0761 0.0947 0.0891 

32 0.0863 0.1256 0.1137 

32.2 0.0558 0.0463 0.0492 

33 0.0558 0.0330 0.0399 

33.2 0.0051 0.0110 0.0092 

34 0.0254 0.0198 0.0215 

34.2 0.0000 0.0022 0.0015 

35 0.0000 0.0000 0.0000 

35.2 0.0000 0.0000 0.0000 

36 0.0000 0.0000 0.0000 
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DXS10101 

 

Erkek(n=197) 

 

Kadın(n=227) 

 

Toplam(n=424) 

  

PIC                              0.892632 MEC Krüger              0.800183 

Hom                             0.099129 MEC Kishida             0.892632 

Het                               0.900871 MEC Desmarais         0.892632 

PE                                0.797200 MEC Desmarais Duo  0.813750 

PI                                 0.049564  

PDf                              0.981935  

PDm                            0.900871  
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

     

24 0.0000 0.004 0.000 0.0000 

24.2 0.0031 0.000 0.000 0.0014 

25 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

25.2 0.0015 0.019 0.000 0.0000 

26 0.0015 0.011 0.002 0.0000 

26.2 0.0123 0.008 0.000 0.0014 

27 0.0046 0.041 0.015 0.0128 

27.2 0.0292 0.034 0.010 0.0086 

27.3 0.0000 0.000 0.007 0.0029 

28 0.0369 0.019 0.015 0.0114 

28.2 0.1106 0.060 0.057 0.0243 

28.3 0.0000 0.000 0.002 0.0000 

29 0.0261 0.030 0.027 0.0371 

29.2 0.1536 0.113 0.071 0.0485 

29.3 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

30 0.0492 0.041 0.089 0.1198 

30.2 0.1536 0.064 0.099 0.0699 

31 0.0937 0.120 0.163 0.1854 

31.2 0.0891 0.079 0.067 0.1027 

32 0.1137 0.143 0.167 0.1783 

32.2 0.0492 0.060 0.049 0.0599 

33 0.0399 0.098 0.108 0.0813 

33.2 0.0092 0.011 0.010 0.0171 

34 0.0215 0.038 0.030 0.0285 

34.2 0.0015 0.004 0.002 0.0043 

35 0.0000 0.004 0.007 0.0014 

35.2 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

36 0.0000 0.000 0.002 0.0000 

     

Şekil 3.6. Genel Türkiye toplumu DXS10101 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 
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3.7. DXS10135 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS10135 lokusunda 16 ile 35.2 arasında toplam 32 

alel gözlenmiştir. En fazla görülen aleller 25 (%10,26), 27 (%8.27), 23 (%7.66), 20 

(%7.66),  21 (%7.2) ve 28 (%7.04) alelleridir. En az görülen aleller ise 28.1, 29.1, 

32.1 ve 35 alelleridir. Bu allerin her biri toplumun % 0,15’inde görülmektedir. 

Çalışmamızda 13, 14, 15, 16.1, 17.1, 26.1, 33.2, 34.1, 35.1, 35.2, 37, 37.2, 38, 39, 39.2 

ve 41 alellerine rastlanmamıştır. DXS10135 lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC 

değeri 0.935861, Hom değeri 0.060786, Het değeri 0.939214, PE değeri 0.876001, 

PI değeri 0.030393, PDf değeri 0.992952, PDm değeri 0.939214 olarak 

bulunmuştur. Ayrıca MEC değerlerinin 0.876725 ile 0.935861arasında değiştiği 

tespit edilmiştir (Çizelge 3.7). 

Çizelge 3.7. DXS10135 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler 

 

DXS10135 

 

Erkek(n=197) 

 

Kadın(n=228) 

 

Toplam(n=425) 

Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

    

13 0.0000 0.0000 0.0000 

14 0.0000 0.0000 0.0000 

15 0.0000 0.0000 0.0000 

16 0.0051 0.0022 0.0031 

16.1 0.0000 0.0000 0.0000 

17 0.0102 0.0263 0.0214 

17.1 0.0000 0.0000 0.0000 

18 0.0355 0.0570 0.0505 

18.1 0.0051 0.0066 0.0061 

19 0.0609 0.0592 0.0597 

19.1 0.0102 0.0219 0.0184 

20 0.0812 0.0746 0.0766 

20.1 0.0203 0.0110 0.0138 

21 0.0812 0.0680 0.0720 

21.1 0.0203 0.0131 0.0153 

22 0.0711 0.0614 0.0643 
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DXS10135 

 

Erkek(n=197) 

 

Kadın(n=228) 

 

Toplam(n=425) 

22.1 0.0051 0.0175 0.0138 

23 0.0863 0.0724 0.0766 

23.1 0.0152 0.0022 0.0061 

24 0.0508 0.0460 0.0475 

24.1 0.0051 0.0088 0.0077 

25 0.0863 0.1096 0.1026 

25.1 0.0000 0.0110 0.0077 

26 0.0761 0.0592 0.0643 

26.1 0.0000 0.0000 0.0000 

27 0.0914 0.0789 0.0827 

28 0.0761 0.0680 0.0704 

28.1 0.0000 0.0022 0.0015 

29 0.0558 0.0395 0.0444 

29.1 0.0000 0.0022 0.0015 

30 0.0102 0.0285 0.0230 

31 0.0203 0.0285 0.0260 

32 0.0000 0.0088 0.0061 

32.1 0.0051 0.0000 0.0015 

33 0.0051 0.0066 0.0061 

33.2 0.0000 0.0000 0.0000 

34 0.0051 0.0044 0.0046 

34.1 0.0000 0.0000 0.0000 

35 0.0000 0.0022 0.0015 

35.1 0.0000 0.0000 0.0000 

35.2 0.0000 0.0000 0.0000 

36 0.0051 0.0022 0.0031 

37 0.0000 0.0000 0.0000 

37.2 0.0000 0.0000 0.0000 

38 0.0000 0.0000 0.0000 

39 0.0000 0.0000 0.0000 

39.2 0.0000 0.0000 0.0000 

41 0.0000 0.0000 0.0000 
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DXS10135 

 

Erkek(n=197) 

 

Kadın(n=228) 

 

Toplam(n=425) 

  

PIC                             0.935861 MEC Krüger              0.876725 

Hom                           0.060786 MEC Kishida             0.935755 

Het                             0.939214 MEC Desmarais         0.935861 

PE                              0.876001 MEC Desmarais Duo  0.882820 

PI                               0.030393  

PDf                            0.992952  

PDm                          0.939214  
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          Alel           Türkiye         Hindistan           Malay           Tayvan 

     

13 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

14 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

15 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

16 0.0031 0.000 0.002 0.0000 

16.1 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

17 0.0214 0.000 0.034 0.0143 

17.1 0.0000 0.008 0.000 0.0000 

18 0.0505 0.064 0.027 0.0285 

18.1 0.0061 0.000 0.000 0.0000 

19 0.0597 0.034 0.084 0.0913 

19.1 0.0184 0.004 0.002 0.0000 

20 0.0766 0.045 0.081 0.0984 

20.1 0.0138 0.000 0.000 0.0000 

21 0.0720 0.113 0.099 0.1298 

21.1 0.0153 0.004 0.000 0.0000 

22 0.0643 0.075 0.101 0.1441 

22.1 0.0138 0.004 0.002 0.0000 

23 0.0766 0.105 0.099 0.0728 

23.1 0.0061 0.011 0.000 0.0000 

24 0.0475 0.064 0.116 0.0785 

24.1 0.0077 0.000 0.000 0.0000 

25 0.1026 0.053 0.079 0.0571 

25.1 0.0077 0.000 0.000 0.0000 

26 0.0643 0.030 0.059 0.0442 

26.1 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

27 0.0827 0.083 0.039 0.0599 

28 0.0704 0.090 0.052 0.0300 

28.1 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

29 0.0444 0.079 0.030 0.0428 

29.1 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

30 0.0230 0.060 0.027 0.0228 

31 0.0260 0.045 0.020 0.0399 



86 

 

          Alel           Türkiye         Hindistan           Malay           Tayvan 

32 0.0061 0.015 0.007 0.0157 

32.1 0.0015 0.011 0.000 0.0000 

33 0.0061 0.000 0.015 0.0086 

33.2 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

34 0.0046 0.004 0.010 0.0043 

34.1 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

35 0.0015 0.000 0.010 0.0043 

35.1 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

35.2 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

36 0.0031 0.000 0.000 0.0014 

37 0.0000 0.000 0.002 0.0043 

37.2 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

38 0.0000 0.000 0.000 0.0029 

39 0.0000 0.000 0.002 0.0014 

39.2 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

41 0.0000 0.000 0.000 0.0029 

     

Şekil 3.7. Genel Türkiye toplumu DXS10135 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 

 

3.8. DXS7423 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS7423 lokusunda 11 ile 17 arasında toplam 7 alel 

gözlenmiştir. En fazla görülen aleller 14 ve 15 alelleridir. Toplumun %36.6’sı 14, 

%38.74’ü 15 aleline sahiptir. En az görülen alel ise 11 alelidir. Toplumun %0.31’i 

11 aleline sahiptir. Çalışmamızda 12, 18 ve 19 alellerine rastlanmamıştır. 

DXS7423 lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC değeri 0.630715, Hom değeri 

0.312637, Het değeri 0.687363, PE değeri 0.408983, PI değeri 0.156318, PDf 

değeri 0.845610, PDm değeri 0.687363 olarak bulunmuştur. Ayrıca MEC 

değerlerinin 0.430856 ile 0.630715 arasında değiştiği tespit edilmiştir (Çizelge 

3.8). 
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Çizelge 3.8. DXS7423 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler                                       

 

DXS7423 

 

Erkek(n=197) 

 

Kadın(n=228) 

 

Toplam(n=425) 

Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

    

11 0.0102 0.0000 0.0031 

12 0.0000 0.0000 0.0000 

13 0.0254 0.0570 0.0475 

14 0.3706 0.3640 0.3660 

15 0.3756 0.3925 0.3874 

16 0.1624 0.1557 0.1577 

17 0.0558 0.0307 0.0383 

18 0.0000 0.0000 0.0000 

19 0.0000 0.0000 0.0000 

    

  

PIC                            0.630715 MEC Krüger              0.430856 

Hom                          0.312637 MEC Kishida             0.630715 

            Het                            0.687363 MEC Desmarais         0.630715 

PE                             0.408983 MEC Desmarais Duo  0.485980 

PI                              0.156318  

PDf                           0.845610  

PDm                         0.687363  
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

     

11 0.0031 0.000 0.000 0.0014 

12 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

13 0.0475 0.015 0.002 0.0029 

14 0.3660 0.489 0.534 0.3295 

15 0.3874 0.395 0.374 0.6006 

16 0.1577 0.086 0.086 0.0628 

17 0.0383 0.011 0.002 0.0014 

18 0.0000 0.004 0.000 0.0000 

19 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

     

Şekil 3.8. Genel Türkiye toplumu DXS7423 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 
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3.9. DXS10146 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS10146 lokusunda 24 ile 47.2 arasında toplam 24 

alel gözlenmiştir. En fazla görülen aleller 28 ve 29 alelleridir. Toplumun %15.47’si 

28, %16.85’i 29 aleline sahiptir. En az görülen aleller ise 32.2, 33, 33.2 ve 36.2 

alelleridir. Bu alellerin her biri toplumun %0.15’inde görülmektedir. Çalışmamızda 

22, 23, 34, 34.2, 35, 35.2 ve 38 alellerine rastlanmamıştır. DXS10146 lokusuna ait 

istatistik sonuçları; PIC değeri 0.888857, Hom değeri 0.102568, Het değeri 

0.897432, PE değeri 0.790176, PI değeri 0.051284, PDf değeri0.980905, PDm 

değeri 0.897432 olarak bulunmuştur. Ayrıca MEC değerlerinin 0.794437 ile 

0.888857 arasında değiştiği tespit edilmiştir (Çizelge 3.9). 

Çizelge 3.9. DXS10146 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler 

 

DXS10146 

 

Erkek(n=197) 

 

Kadın(n=228) 

 

Toplam(n=425) 

Alel Sıklık Sıklık Sıklık 

    

22 0.0000            0.0000 0.0000 

23 0.0000 0.0000 0.0000 

24 0.0102 0.0088 0.0092 

25 0.0761 0.0439 0.0536 

26 0.0914 0.1009 0.0980 

27 0.1015 0.1404 0.1286 

27.3 0.0152 0.0000 0.0046 

28 0.1117 0.1732 0.1547 

29 0.1523 0.1754 0.1685 

30 0.1421 0.1053 0.1164 

31 0.0660 0.0329 0.0429 

32 0.0305 0.0088 0.0153 

32.2 0.0000 0.0022 0.0015 

33 0.0000 0.0022 0.0015 

33.2 0.0051 0.0000 0.0015 

34 0.0000 0.0000 0.0000 

34.2 0.0000 0.0000 0.0000 
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DXS10146 

 

Erkek(n=197) 

 

Kadın(n=228) 

 

Toplam(n=425) 

35 0.0000 0.0000 0.0000 

35.2 0.0000 0.0000 0.0000 

36.2 0.0051 0.0000 0.0015 

38 0.0000 0.0000 0.0000 

38.2 0.0102 0.0000 0.0031 

39.2 0.0355 0.0197 0.0245 

40.2 0.0152 0.0241 0.0214 

41.2 0.0203 0.0154 0.0168 

42.2 0.0152 0.0307 0.0260 

43.2 0.0305 0.0351 0.0337 

44.2 0.0355 0.0439 0.0413 

45.2 0.0203 0.0241 0.0230 

46.2 0.0102 0.0088 0.0092 

47.2 0.0000 0.0044 0.0031 

    

  

PIC                            0.888857 MEC Krüger              0.794437 

Hom                          0.102568 MEC Kishida             0.888748 

Het                            0.897432 MEC Desmarais         0.888857 

PE                             0.790176 MEC Desmarais Duo  0.808401 

PI                              0.051284  

PDf                           0.980905  

PDm                         0.897432  
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

     

22 0.0000 0.000 0.005 0.0043 

23 0.0000 0.004 0.012 0.0086 

24 0.0092 0.019 0.032 0.0342 

25 0.0536 0.041 0.062 0.0571 

26 0.0980 0.124 0.177 0.1355 

27 0.1286 0.173 0.209 0.1712 

27.3 0.0046 0.000 0.000 0.0000 

28 0.1547 0.184 0.163 0.1912 

29 0.1685 0.180 0.143 0.1455 

30 0.1164 0.158 0.089 0.1084 

31 0.0429 0.086 0.044 0.0628 

32 0.0153 0.008 0.012 0.0243 

32.2 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

33 0.0015 0.000 0.017 0.0214 

33.2 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

34 0.0000 0.000 0.012 0.0071 
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

34.2 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

35 0.0000 0.000 0.002 0.0014 

35.2 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

36.2 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

38 0.0000 0.004 0.000 0.0000 

38.2 0.0031 0.000 0.000 0.0000 

39.2 0.0245 0.000 0.000 0.0014 

40.2 0.0214 0.008 0.005 0.0057 

41.2 0.0168 0.000 0.005 0.0014 

42.2 0.0260 0.004 0.005 0.0086 

43.2 0.0337 0.004 0.005 0.0086 

44.2 0.0413 0.000 0.000 0.0014 

45.2 0.0230 0.004 0.000 0.0000 

46.2 0.0092 0.000 0.000 0.0000 

47.2 0.0031 0.000 0.000 0.0000 

     

Şekil 3.9. Genel Türkiye toplumu DXS10146 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 

 

3.10. DXS10079 Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda DXS10079 lokusunda 14 ile 26 arasında toplam 13 alel 

gözlenmiştir. En fazla görülen aleller 19 ve 20 alelleridir. Toplumun %25.69’u 19, 

%26,77’si 20 aleline sahiptir. En az görülen aleller ise 25 ve 26 alelleridir. Bu 

alellerin her biri toplumun %0.15’inde görülmektedir. Çalışmamızda 18.3 ve 19.1 

alellerine rastlanmamıştır. DXS10079 lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC değeri 

0.794950, Hom değeri 0.182018, Het değeri 0.817982, PE değeri 0.632830, PI 

değeri 0.091009, PDf değeri 0.943838, PDm değeri 0.817982 olarak bulunmuştur. 

Ayrıca MEC değerlerinin 0.645626 ile 0.794950 arasında değiştiği tespit edilmiştir 

(Çizelge 3.10). 
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Çizelge 3.10. DXS10079 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve 

istatistiksel parametrelerine ait veriler 

 

DXS10079 

 

Erkek(n=194) 

 

         Kadın(n=228) 

 

      Toplam(n=422) 

Alel Sıklık Sıklık     Sıklık 

    

14 0.0052 0.0044 0.0046 

15 0.0309 0.0197 0.0231 

16 0.0464 0.0285 0.0338 

17 0.1134 0.0724 0.0846 

18 0.0979 0.1645 0.1446 

18.3 0.0000 0.0000 0.0000 

19 0.2526 0.2588 0.2569 

19.1 0.0000 0.0000 0.0000 

20 0.2577 0.2719 0.2677 

21 0.1082 0.0943 0.0985 

22 0.0619 0.0724 0.0692 

23 0.0103 0.0066 0.0077 

24 0.0052 0.0066 0.0062 

25 0.0052 0.0000 0.0015 

26 0.0052 0.0000 0.0015 

    

  

PIC                            0.794950 MEC Krüger              0.645626 

Hom                           0.182018 MEC Kishida             0.794836 

Het                             0.817982 MEC Desmarais         0.794950 

PE                              0.632830 MEC Desmarais Duo  0.677072 

PI                               0.091009  

PDf                            0.943838  

PDm                          0.817982  

  

 



94 

 

 

Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

     

14 0.0046 0.004 0.000 0.0000 

15 0.0231 0.011 0.000 0.0043 

16 0.0338 0.015 0.012 0.0043 

17 0.0846 0.041 0.140 0.0728 

18 0.1446 0.173 0.128 0.1141 

18.3 0.0000 0.000 0.002 0.0000 

19 0.2569 0.259 0.219 0.2397 

19.1 0.0000 0.000 0.002 0.0000 

20 0.2677 0.259 0.212 0.3110 

21 0.0985 0.143 0.180 0.1641 

22 0.0692 0.083 0.076 0.0585 

23 0.0077 0.011 0.020 0.0243 

24 0.0062 0.000 0.002 0.0071 

25 0.0015 0.000 0.005 0.0000 

26 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

Şekil 3.10. Genel Türkiye toplumu DXS10079 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 
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3.11. HPRTB Lokusuna Ait Bulgular 

Türkiye toplumunda HPRTB lokusunda 7 ile 16 arasında toplam 10 alel 

gözlenmiştir. En fazla görülen aleller 12 ve 13 alelleridir. Toplumun %36.6’sı 12, 

%30.32’si 13 aleline sahiptir. En az görülen aleller ise 7 ve 8 alelleridir. Bu alellerin 

her biri toplumun %0.15’inde görülmektedir. Çalışmamızda 17 aleline 

rastlanmamıştır. HPRTB lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC değeri 0.695613, 

Hom değeri 0.262483, Het değeri 0.737517, PE değeri 0.488654, PI değeri 

0.131241, PDf değeri0.889199, PDm değeri 0.737517 olarak bulunmuştur. Ayrıca 

MEC değerlerinin 0.509277 ile 0.695613 arasında değiştiği tespit edilmiştir 

(Çizelge 3.11). 

Çizelge 3.11. HPRTB lokusunun genelTürkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve istatistiksel 

parametrelerine ait veriler 

        HPRTB         Erkek(n=197)          Kadın(n=228)      Toplam(n=425) 

             Alel   Sıklık Sıklık Sıklık 

7 0.0051 0.0000 0.0015 

8 0.0000 0.0022 0.0015 

9 0.0051 0.0044 0.0046 

10 0.0152 0.0044 0.0077 

11 0.1117 0.1250 0.1210 

12 0.3706 0.3640 0.3660 

13 0.3604 0.2785 0.3032 

14 0.0863 0.1623 0.1394 

15 0.0355 0.0548 0.0490 

16 0.0102 0.0044 0.0061 

17 0.0000 0.0000 0.0000 

PIC                              0.695613 MEC Krüger               0.509277 

Hom                            0.262483 MEC Kishida              0.695613 

Het                               0.737517 MEC Desmarais         0.695613 

PE                                0.488654 MEC Desmarais Duo  0.556534 

PI                                 0.131241  

PDf                              0.889199  

PDm                            0.737517  
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

     

7 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

8 0.0015 0.000 0.000 0.0000 

9 0.0046 0.004 0.000 0.0000 

10 0.0077 0.011 0.002 0.0014 

11 0.1210 0.068 0.138 0.0670 

12 0.3660 0.233 0.259 0.3124 

13 0.3032 0.447 0.392 0.3738 

14 0.1394 0.154 0.145 0.1954 

15 0.0490 0.075 0.062 0.0385 

16 0.0061 0.008 0.002 0.0100 

17 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

     

Şekil 3.11. Genel Türkiye toplumu HPRTB STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 
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%17.41’i 25.1, %17.10’u 26.1 aleline sahiptir. En az görülen aleller ise 13.3, 21.1 

ve 31.1 alelleridir. Bu alellerin her biri toplumun %0.31’inde görülmektedir. 

Çalışmamızda 16, 17, 19.1, 20.1, 22, 28.2, 31, 32.1, 38.1 ve 40.1 alellerine 

rastlanmamıştır. DXS10148 lokusuna ait istatistik sonuçları; PIC değeri 0.875669, 

Hom değeri 0.113810, Het değeri 0.886190, PE değeri 0.767303, PI değeri 

0.056905, PDf değeri 0.976527, PDm değeri 0.886190 olarak bulunmuştur. Ayrıca 

MEC değerlerinin 0.771551 ile 0.875669 arasında değiştiği tespit edilmiştir 

(Çizelge 3.12). 

Çizelge 3.12. DXS10148 lokusunun genel Türkiye toplumuna ait alel sıklıkları ve 

istatistiksel parametrelerine ait veriler 

 

DXS10148 

 

           Erkek(n=195) 

 

  Kadın(n=227) 

 

   Toplam(n=422) 

      Alel Sıklık    Sıklık      Sıklık 

    

13.3 0.0000 0.0044 0.0031 

16 0.0000 0.0000 0.0000 

17 0.0000 0.0000 0.0000 

18 0.1487 0.1211 0.1294 

19 0.0308 0.0330 0.0324 

19.1 0.0000 0.0000 0.0000 

20 0.0103 0.024 0.0200 

20.1 0.0000 0.0000 0.0000 

21 0.0051 0.0110 0.0092 

21.1 0.0000 0.0044 0.0031 

22 0.0000 0.0000 0.0000 

22.1 0.0359 0.0198 0.0247 

23 0.0103 0.0198 0.0169 

23.1 0.0667 0.0529 0.0570 

24 0.0205 0.0198 0.0200 

24.1 0.1077 0.1278 0.1217 

25 0.0051 0.0044 0.0046 

25.1 0.1795 0.1718 0.1741 

26.1 0.1744 0.1696 0.1710 

27.1 0.1026 0.1079 0.1063 



98 

 

 

DXS10148 

 

           Erkek(n=195) 

 

  Kadın(n=227) 

 

   Toplam(n=422) 

28.1 0.0667 0.0639 0.0647 

28.2 0.0000 0.0000 0.0000 

29.1 0.0256 0.0352 0.0324 

30.1 0.0051 0.0066 0.0062 

31 0.0000 0.0000 0.0000 

31.1 0.0051 0.0022 0.0031 

32.1 0.0000 0.0000 0.0000 

38.1 0.0000 0.0000 0.0000 

40.1 0.0000 0.0000 0.0000 

    

  

PIC                            0.875669 MEC Krüger              0.771551 

Hom                           0.113810 MEC Kishida             0.875560 

Het                             0.886190 MEC Desmarais         0.875669 

PE                              0.767303 MEC Desmarais Duo  0.788389 

PI                               0.056905  

PDf                            0.976527  

PDm                          0.886190  
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

     

13.3 0.0031 0.000 0.000 0.0000 

16 0.0000 0.004 0.000 0.0000 

17 0.0000 0.019 0.002 0.0000 

18 0.1294 0.188 0.138 0.1155 

19 0.0324 0.068 0.052 0.0456 

19.1 0.0000 0.000 0.005 0.0000 

20 0.0200 0.041 0.047 0.0171 

20.1 0.0000 0.000 0.000 0.0014 

21 0.0092 0.038 0.047 0.0043 

21.1 0.0031 0.000 0.005 0.0157 

22 0.0000 0.004 0.017 0.0014 

22.1 0.0247 0.023 0.022 0.0499 

23 0.0169 0.015 0.000 0.0000 

23.1 0.0570 0.023 0.106 0.0999 

24 0.0200 0.011 0.000 0.0000 

24.1 0.1217 0.083 0.111 0.1369 

25 0.0046 0.000 0.000 0.0000 

0
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Alel Türkiye Hindistan Malay Tayvan 

25.1 0.1741 0.113 0.121 0.1155 

26.1 0.1710 0.180 0.131 0.1412 

27.1 0.1063 0.102 0.074 0.1155 

28.1 0.0647 0.071 0.054 0.0599 

28.2 0.0000 0.000 0.000 0.0029 

29.1 0.0324 0.011 0.032 0.0399 

30.1 0.0062 0.008 0.025 0.0314 

31 0.0000 0.000 0.002 0.0000 

31.1 0.0031 0.000 0.005 0.0029 

32.1 0.0000 0.000 0.002 0.0014 

38.1 0.0000 0.000 0.000 0.0000 

40.1 0.0000 0.000 0.002 0.0000 

     

Şekil 3.12. Genel Türkiye toplumu DXS10148 STR lokusu alel sıklıklarının diğer ülke 

toplumlarıyla (Hindistan, Malay, Tayvan) karşılaştırılması 
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Çizelge 3.13. 12 X-STR lokusunun istatistik değerlerinin karşılaştırılması  

(*:Toplumumuzda ilk kez incelenen lokuslar)  
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3.13. Aile Çalışması 

X-STR’ların kalıtımını gösteren iki aile çalışması Çizelge 3.14 ve Çizelge 

3.15’de gösterilmiştir. 

Çizelge 3.14. Örnek aile 1 (anneanne, babaanne, baba, anne, kız torun X STR lokusları) 
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Çizelge 3.15. Örnek aile 2 (anneanne, baba, anne, iki kız torun X STR lokusları) 
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Şekil 3.13. Bir kadına ait X-STR profilini gösteren elektroforegram 
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Şekil 3.14. Bir erkeğe ait X-STR profilini gösteren elektroforegram 
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4.TARTIŞMA 

 

Bu çalışmada Türkiye toplumunda yaşayan 425 bireye ait kan örnekleri 

kullanılarak 12 X STR lokusunun (DXS10103, DXS8378, DXS7132,  DXS10134, 

DXS10074,  DXS10101, DXS10135, DXS7423, DXS10146,  DXS10079, HPRTB, 

DXS10148, Amelogenin X ve Amelogenin Y) polimorfizmi belirlenmiştir. Bunun 

için ilk önce Investigator Argus X-12 PCR kitinin Ankara Kriminal Polis 

Laboratuvarı Müdürlüğü Biyolojik İnceleme Şube Müdürlüğü laboratuvarında 

optimizasyon çalışması yapılmıştır. Daha sonra her örnek için izolasyon, PCR ve 

elektroforez işlemleri gerçekleştirilmiştir. İnvestigator Argus X-12 kitinin kullanım 

klavuzundaki PCR toplam hacmi dikkate alınmıştır. Toplam hacim azaltılarak da 

tiplendirme sonuçları elde edilebilmiştir. PCR son hacmi 25 μl iken DNA miktarları 

1, 2.5, 5 ve 10 μl olarak değiştirilmiştir. PCR son hacmi 10,04 μl iken DNA 

miktarları 0.4, 1, 2 ve 4 μl olarak değiştirilmiştir. PCR son hacmi 6,28 μl iken DNA 

miktarları 0.25, 0.5, 1 ve 2 μl olarak değiştirilmiştir. DNA miktarları artırılırken aynı 

oranda nuklease-free water miktarları azaltılmış ve son hacim korunmuştur. PCR 

karışım hacmi 6 μl’ye düşürüldüğünde bile sonuç alınabildiği görülmüştür ve bu 

hacimde en iyi sonuç 0.5 μl DNA kullanıldığında elde edilmiştir. Kapiller 

elektroforez aşamasında da alelik ladder miktarı 1 μl’den 8 μl, 6 μl ve 4 μl’ye kadar 

azaltılmıştır. Alelik ladder 4 μl’ye düşürüldüğünde de sonuç alınabilmiştir. 

Elektroforez sonrası elde edilen elektroforegramlarda pik boyları arasında belirgin 

bir düşüş görülmemiştir. Son aşamada ise X-STR’ların kadın-erkek karışımlarındaki 

ayrım gücü saptanmıştır. 1:1, 1:2 ve 1:5 oranlarında, X-STR profilleri bilinen kadın-

erkek DNA izolatları karıştırılarak elde edilmiş karışım örnekleri çalışılmıştır. 

Karışık örneklerde üç X kromozomu bulunduğundan elektroforegamlarda, aynı 

alellere sahip olmadıkları bilinen lokuslarda üç pik gözlenmesi gerekir. Bu bilgi 

ışığında 1:1 ve 1:2 oranlarında yapılan karışım profillerinde bu üç pik gözlenmesine 

rağmen, 1:5 oranındaki karışımda daha zayıf ayrım gerçekleştirildi. 

Aile çalışmasında, X-STR’ların kalıtımı ve babalık testindeki etkinliği 

belirlenmiştir. Bunun için çalışılan iki aile Çizelge 3.14 ve 3.15’de örnek olarak 

sunulmaktadır. Birinci örnek ailede babaanneden ve anneanneden kız toruna X-
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STR’ların aktarımı gösterilmiştir (Çizelge 3.14). Babaannenin oğluna aktardığı X-

STR profili, babanın kızına aktardığı profil ile aynıdır. Bu şekilde aktarım ile, 

çocuğun kız olması koşuluyla babanın bulunamadığı babalık vakalarında 

babaannenin X-STR profilinden yaralanarak babalık belirlenebilir. İkinci ailede ise 

iki kız çocuğun aynı babadan olduğunu kanıtlamaya bir örnek olabilir (Çizelge 3.15). 

Son olarak çalışılan DXS10103, DXS8378, DXS7132,  DXS10134, 

DXS10074,  DXS10101, DXS10135, DXS7423, DXS10146,  DXS10079, HPRTB, 

DXS10148 STR lokuslarının Türkiye populasyonundaki alel sıklıkları belirlenmiştir. 

Bunun için 425 kişi çalışılmıştır, ancak bazı lokuslarda PCR’da çoğalma 

gerçekleşmediği için tiplendirme yapılamamıştır. Her lokus için gözlenen alel sayısı 

toplam alel sayısına bölünerek bulunmuştur. PIC, Het, PE, PD, MEC değerleri, elde 

edilen alel sıklıklarının, adli X kromozomu araştırma grubu (The Forensic ChrX 

Research Group) tarafından geliştirilen ve kendi web sitelerinde (www.chrx-str.org) 

bulunan programa girilerek belirlenmiştir. Adli bir olayın çözümünde hangi lokusun 

daha yararlı olduğunu anlayabilmek için, her lokusun PIC, Het, PE, PD ve MEC 

değerlerini bilmek gerekmekte ve bu değerlerin yüksekliği o lokusun adli genetik 

açıdan üstünlüğünü göstermektedir. Bu değerler en yüksek DXS10135 ve en düşük 

DXS8378 lokusunda tespit edilmiştir. Ayrıca çalışmamızda ilk defa incelenen 

DXS10079, DXS10103, DXS10146 ve DXS10148 lokuslarında da belirtilen değerler 

yüksek çıkmıştır. Lokusların PIC, Het, PE, PD ve MEC değerleri bakımından 

yüksekten düşüğe sıralaması DXS10135, DXS10101, DXS10146, DXS10148, 

DXS10134, DXS10074, DXS10079, DXS7132, HPRTB, DXS10103, DXS7423 ve 

DXS8378 şeklinde bulunmuştur. İlk defa çalışılan lokusların istatistiksel değerleri 

bakımından sıralaması ise DXS10146, DXS10148, DXS10079 ve DXS10103 

şeklinde bulunmuştur. Sonuç olarak 12 X STR lokusunun adli bilimlerde 

kullanılabilir olduğu tespit edilmiştir. 

 

4.1 Polimorfik Bilgi İçeriği (PIC)ve Heterozigotluk Değerleri Sonuçları   

 Polimorfik Bilgi içeriği (PIC) değeri 0.622107 ile 0.935861 değerleri arasında 

hesaplanmış olup, en yüksek PIC değeri DXS10135 (0,935861) lokusunda, en düşük 

PIC değeri ise DXS8378 (0,622107) lokusunda gözlenmiştir. Populasyonda 



108 

 

heterozigotluk değerleri incelendiğinde, gözlenen heterozigotluk (Het) değerlerinin 

en yüksek DXS10135 (0,939214) lokusunda, en düşük DXS8378 (0,686764) 

lokusunda hesaplanmıştır. Lokusların PIC ve Het değerleri bakımından yüksekten 

düşüğe sıralaması DXS10135, DXS10101, DXS10146, DXS10148, DXS10134, 

DXS10074, DXS10079, DXS7132, HPRTB, DXS10103, DXS7423 ve DXS8378 

şeklinde bulunmuştur. Açar (2009), Türkiye populasyonuna ait çalışmasında en 

yüksek heterozigotluk değerini DXS10135 (0.920126) lokusunda ve en düşük  

heterozigotluk değerini DXS8378 (0.717287) lokusunda tespit etmiştir. 

Heterozigotluk değeri açısından çalışmamızla benzerlik göstermektedir. 

 

4.2. Ayırım(lama) Gücü (PD) Değeri Sonuçları  

 12 X STR lokusu incelendiğinde en yüksek ayırım gücü (PDf) DXS10135 

(0,992952) lokusunda, en düşük ayırım gücü ise DXS8378 (0,837226) lokusunda 

gözlenmiştir. En yüksek ayırım gücü (PDm) ise, DXS10135 (0,939214) lokusunda, 

en düşük ayırım gücü ise DXS8378 (0,686764) lokusunda gözlenmiştir. PDf değeri 

tüm lokuslarda PDm değerinden daha yüksektir. Bu lokuslar dışında PDf değerleri 

0.981935 ile 0.889199, PDm değerleri ise 0.900871 ile 0.726179 arasında 

değişmektedir. Alel dağılımlarını gösteren çizelgeler incelendiğinde, alel sayısı fazla 

olan lokusların, az olan lokuslara oranla, ayrımlama gücünün yüksek çıktığı 

belirlenmiştir. Lokusların PDm değerleri bakımından yüksekten düşüğe sıralaması 

DXS10135, DXS10101, DXS10146, DXS10148, DXS10134, DXS10074, 

DXS10079, DXS7132, HPRTB, DXS10103, DXS7423 ve DXS8378 şeklinde 

bulunmuştur. Farklı olarak PDf değeri DXS10103 lokusunda HPRTB’den fazla 

bulunmuştur. Açar (2009), Türkiye populasyonuna ait çalışmasında en yüksek PDf 

ve PDm değerini DXS10135 (0.987894-0.920126) lokusunda ve en düşük PDf ve 

PDm değerini DXS8378  (0.869049-0.717287) lokusunda tespit etmiştir. PDf ve 

PDm değerleri açısından da çalışmamızla benzerlik göstermektedir. 
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4.3. Dışlama Gücü (PE) Değeri Sonuçları     

 Populasyon için hesaplanan istatistiksel parametreler incelendiğinde, 

heterozigot oranı yüksek lokuslarda, daha yüksek dışlama gücü belirlenmiş ve 

heterozigotluk oranı en yüksek DXS10135 (0.939214) lokusunda dışlama gücü 

değeri (0,876001) en yüksek olarak hesaplanmıştır. Heterozigotluk değeri en düşük 

DXS8378 (0.686764) lokusunda da, dışlama gücü değeri (0.408084) en düşük olarak 

gözlenmiştir. Bu lokuslar haricinde diğer lokuslarda ise dışlama gücü değerleri 

0,797200 ile 0,408983 arasında gözlenmiştir. Lokusların PE değerleri bakımından 

yüksekten düşüğe sıralaması DXS10135, DXS10101, DXS10146, DXS10148, 

DXS10134, DXS10074, DXS10079, DXS7132, HPRTB, DXS10103, DXS7423 ve 

DXS8378 şeklinde bulunmuştur. 

   

4.4. Ortalama Dışlama Gücü (MEC) Değeri Sonuçları     

 MEC değerleri hem anne, baba, çocuk, hem de baba çocuk için 

hesaplandığında, en yüksek değer DXS10135 lokusunda ve en düşük değer 

DXS8378 lokusunda bulunmuştur. MEC değerleri DXS10135 lokusunda 0.876725 

ile 0.935861 arasında, DXS8378 lokusunda ise 0.408712 ile 0.622107 arasında 

bulunmuştur. Lokusların MEC değerleri bakımından yüksekten düşüğe sıralaması 

DXS10135, DXS10101, DXS10146, DXS10148, DXS10134, DXS10074, 

DXS10079, DXS7132, HPRTB, DXS10103, DXS7423 ve DXS8378 şeklinde 

bulunmuştur. Farklı olarak MEC Krüger değeri DXS10103 lokusunda HPRTB’den 

fazla bulunmuştur. 

 Çalışmamızı PE ve MEC değerleri açısından da Açar’ın 8 X STR ile yaptığı 

Türkiye populasyonu çalışması ile kıyasladığımızda benzerlik görülmektedir. 
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4.5. Lokuslar  

 DXS10103 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.1’de görülmektedir. Bu lokusda 15 ile 21 arasında 7 alel 

gözlenmiş, en fazla gözlenen 19 (%45,09) aleli, en az gözlenen aleller ise 15 (%1,69) 

ve 21 (%1,69) alelleridir. Çalışmamızda 13 ve 14 alelleri gözlenmemiştir. 

DXS10103 lokusu Türkiye toplumu için ilk kez incelenmektedir. Çalışmamız diğer 

populasyonlarla karşılaştırılmış ve Şekil 3.1’de gösterilmiştir. Shrivastava ve ark. 

(2015), Hindistan populasyonunda yaptığı çalışmada 16-21 arasındaki alellere 

rastlamış ve en fazla 16 alelini gözlemiştir. Samejima ve ark. (2012), Malay 

populasyonunda yaptığı çalışmada 14-21 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 19 

alelini gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), Tayvan populasyonunda yaptığı çalışmada 

13-21 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla gözlenen 11 alelidir. Alel dağılımları 

incelendiğinde diğer populasyonlara göre Türkiye populasyonunda 16 aleline daha az 

ve 19 aleline daha fazla rastlanmıştır.  Üç populasyonun istatistiksel verilerinin ise bu 

lokus için bizim çalışmamızla benzer olduğu görülmektedir. 

 DXS8378 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.2’de görülmektedir. Bu lokusda 6 ile 15 arasında toplam 9 alel 

gözlenmiş, en fazla gözlenen 11 (%36,87) aleli, en az gözlenen aleller ise 6 (%0.15), 

14 (%0.15) ve 15 (%0.15) alelleridir. Çalışmamızda 13 ve 14 alelleri 

gözlenmemiştir. Açar (2009), çalışmasında 8 ile 15 arası 8 alel tespit etmiş olup, 

14 aleline rastlamamıştır. Çalışmasında en fazla 10 ve 11 alellerini gözlemiştir.  

Çalışmamız diğer populasyonlarla karşılaştırılmış ve Şekil 3.2’de gösterilmiştir. 

Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan populasyonunda yaptığı çalışmada 8-13 

arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 11 alelini gözlemiştir. Samejima ve ark. 

(2012), Malay populasyonunda yaptığı çalışmada 6-13 arasındaki alellere rastlamış 

ve en fazla 10 alelini gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), Tayvan populasyonunda 

yaptığı çalışmada 9-13 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla gözlenen 10 alelidir. 

Alel dağılımları incelendiğinde diğer populasyonlarda görülmeyen 14 ve 15 aleline 

çalışmamızda rastlanmıştır. Bunun dışında alel dağılımı ve istatistiksel veriler 

Hindistan populasyonuyla daha çok benzerlik göstermektedir.  
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 Dünyada yapılmış diğer benzer çalışmalarla karşılaştırmalar yapılıp, benzerlik 

ve farklılıkları belirlenmiştir. Yapılan çalışmalarda; Edelmann ve ark. (2001) Alman 

populasyonunda 8–14 (en fazla görülen alel 11), Hashiyada ve ark. (2008) Japon 

populasyonunda 9–13 (en fazla görülen alel 10), Thiele ve ark. (2008) Gana’da 10–

14 (en fazla görülen alel 11), Caine ve ark. (2009) Brezilya’da 9-14 (en fazla görülen 

alel 11), Shin ve ark. (2004) Kore’de 8-12 (en fazla görülen alel 9), Aler ve ark. 

(2007) İspanya’da 7-14 (en fazla görülen alel 11), Pico ve ark. (2007) Kolombiya’da 

10-14 (en fazla görülen alel 10), Hwa ve ark. (2009) Tayvan’da 9-14 (en fazla 

görülen alel 10), Turrina ve ark. (2007) İtalya’da 9-14 (en fazla görülen alel 11), 

Tamura ve ark. (2009) Japon poulasyonunda 9-14 (en fazla görülen alel 10), Poetsch 

ve ark. (2010) Fas’da 10-14 (en fazla görülen alel 12) ve Madagaskar’da 9-13(en 

fazla görülen alel 12), Tie ve ark. (2009) Japonya’da 8-15 (en fazla görülen alel 10), 

Asamura ve ark. (2006) Japonya’da 9-13 (en fazla görülen alel 10) arası alelleri 

gözlemiştir. Bu çalışmalar incelendiğinde, Almanya, Gana, Brezilya, İspanya, 

İtalya’da da, Türkiye’de olduğu gibi en fazla 11 aleline rastlanmıştır. Ayrıca 

incelenen bu populasyonlarda yalnızca Türkiye ve Malay populasyonunda 6 aleli 

gözlenmiştir. 

 DXS7132 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.3’de görülmektedir. Bu lokusda 10 ile 17 arasında toplam 8 alel 

gözlenmiş, en fazla gözlenen 14 (%36) aleli, en az gözlenen aleller ise 10 (%0.31), 

11 (%0.92)  ve 17 (%0.62) alelleridir. Çalışmamızda kadınlarda bütün aleller 

gözlenmişken, erkeklerde 10 ve 11 alelleri gözlenmemiştir. Açar (2009), 

çalışmasında 11 ile 17 arası 7 alel tespit etmiş olup, en fazla 14 alelini gözlemiştir.  

Çalışmamız diğer populasyonlarla karşılaştırılmış ve Şekil 3.3’de gösterilmiştir. 

Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan populasyonunda yaptığı çalışmada 11-17 

arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 14 alelini gözlemiştir. Samejima ve ark. 

(2012), Malay populasyonunda yaptığı çalışmada 11-17 arasındaki alellere rastlamış 

ve en fazla 15 alelini gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), Tayvan populasyonunda 

yaptığı çalışmada 11-17 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla gözlenen 14 alelidir. 

Alel dağılımları incelendiğinde bu populasyonlarda görülmeyen 10 aleline 

çalışmamızda rastlanmıştır. Bunun dışında alel dağılımı ve istatistiksel veriler 

açısından populasyonlar arasında benzerlik görülmektedir. 
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 Dünyada yapılmış diğer benzer çalışmalarla karşılaştırmalar yapılıp, benzerlik 

ve farklılıkları belirlenmiştir. Yapılan çalışmalarda; Hashiyada ve ark. (2008) Japon 

populasyonunda 12-17 (en fazla görülen alel 15), Thiele ve ark. (2008) Gana 

populasyonunda 10-17 (en fazla görülen alel 14), Edelmann ve ark. Alman 

populasyonunda 11-17 (en fazla görülen alel 14), Nakamura ve ark. (2010) 

Japonya’da 11-17 (en fazla görülen alel 14) Caine ve ark. (2009) Brezilya’da 11-18 

(en fazla görülen alel 14), Rodriques ve ark. (2008) Brezilya’da 11-18 (en fazla 

görülen alel 14), Chen ve ark. (2004) Tayvan’da 8-19 (en fazla görülen alel 14), Shin 

ve ark. (2004) Kore’de 10-18 (en fazla görülen alel 14), Aler ve ark. (2007) 

İspanya’da 9-17 (en fazla görülen alel 14), Pico ve ark. (2007) Kolombiya’da 11-19 

(en fazla görülen alel 14), Hwa ve ark. (2009) Tayvan’da 11-17 (en fazla görülen alel 

14), Turrina ve ark. (2007) İtalya’da 10-17 (en fazla görülen alel 14), Tamura ve ark. 

(2009) Japon poulasyonunda 11-17 (en fazla görülen alel 14), Poetsch ve ark. (2010) 

Fas’da 11-18 (en fazla görülen alel 14) ve Madagaskar’da 11-18 (en fazla görülen 

alel 15), Tie ve ark. (2009) Japonya’da 11-20 (en fazla görülen alel 14) arası alelleri 

gözlemiştir. Bu çalışmalar incelendiğinde, diğer ülkelerde 9 ile 20 arasında aleller 

gözlenmiş genelde en yaygın olarak 14 aleline rastlanmış ve Malay, Japon ile 

Madagaskar populasyonunda en fazla 15 aleline rastlanmıştır. 

 DXS10134 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.4’de görülmektedir. Bu lokusda 29 ile 43.3 arasında toplam 25 

alel gözlenmiş, en fazla gözlenen 35 (% 22,14) ve 36 (%19.04)  aleli, en az gözlenen 

aleller ise 29, 36.3, 38.2 ve 39.2 (%0,16) alelleridir. Çalışmamızda 28, 29.2, 31.1, 

32.1, 33.1, 32.2, 33.1, 34.2, 42 ve 44.3 alellerine rastlanmamıştır. Ayrıca 

erkeklerde 29, 30, 36.3, 38.2, 39.2 ve 43.3 alelleri gözlenmemiştir. Açar (2009), 

çalışmasında 31 ile 43.3 arası 14 alel tespit etmiş olup, en fazla 35 ve 36, en az 39 

alelini gözlemiştir. Çalışmamız diğer populasyonlarla karşılaştırılmış ve Şekil 3.4’de 

gösterilmiştir. Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan populasyonunda yaptığı 

çalışmada 30-42.3 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 35 alelini gözlemiştir. 

Samejima ve ark. (2012), Malay populasyonunda yaptığı çalışmada 29-43.3 

arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 37 alelini gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), 

Tayvan populasyonunda yaptığı çalışmada 29-44.3 arasındaki alellere rastlamış ve en 
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fazla gözlenen 37 alelidir. Şekil 3.4’deki alel dağılımları incelendiğinde Türkiye ile 

Hindistan ve Malay ile de Tayvan populasyonları daha çok benzemektedir. 

 Dünyada yapılmış diğer benzer çalışmalarla karşılaştırmalar yapılıp, benzerlik 

ve farklılıkları belirlenmiştir. Yapılan çalışmalarda; Hashiyada ve ark. (2008) Japon 

populasyonunda 32-42.3 (en fazla görülen alel 37), Thiele ve ark. (2008) Gana 

populasyonunda 28-40 (en fazla görülen alel 37), Edelmann ve ark. (2001) Alman 

populasyonunda 29-44.3 (en fazla görülen alel 36), Tamura ve ark.(2009) Japonya’da 

32-43.3 (en fazla görülen alel 36), Tie ve ark. (2009) Japon poulasyonunda 30-44 (en 

fazla görülen alel 38), Zalan ve ark. (2007) Macar populasyonunda 31-44.3 (en fazla 

görülen alel 36) arası alelleri gözlemiştir. Bu çalışmalar incelendiğinde, diğer 

ülkelerde 28 ile 44.3 arasında aleller gözlenmiş, genelde en yaygın olarak 35, 36 ve 

37 alelerine rastlanmıştır. 

 DXS10074 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.5’de görülmektedir. Bu lokusda 6 ile 20 arasında toplam 14 alel 

gözlenmiş, en fazla gözlenen 17 (23.04), 16 (%18.43) ve 18 (18.13)  aleli, en az 

gözlenen aleller ise 6 (%0,15)  ve 16.2 (%0,15) alelleridir. Çalışmamızda 4, 11, 12, 

14.3, 15.3, 19.3 ve 21 alellerine rastlanmamıştır. 

 Açar (2009), çalışmasında 7 ile 21 arası 14 alel tespit etmiş olup, en fazla 16 

ve 17, en az 10 ve 21 alellerini gözlemiştir. Çalışmamız diğer populasyonlarla 

karşılaştırılmış ve Şekil 3.5’de gösterilmiştir. Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan 

populasyonunda yaptığı çalışmada 7-21 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 17 

ve 16 alellerini gözlemiştir. Samejima ve ark. (2012), Malay populasyonunda yaptığı 

çalışmada 7-20 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 18 ve 17 alellerini 

gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), Tayvan populasyonunda yaptığı çalışmada 7-23 

arasındaki alellere rastlamış ve en fazla gözlenen 17 ve 18 alelleridir. Şekil 3.5’deki 

alel dağılımları incelendiğinde Malay ile Tayvan populasyonunun benzerliğinin 

Türkiye ile Hindistan populasyonunun benzerliğinden daha fazla olduğu 

görülmektedir. 

 Dünyada yapılmış diğer benzer çalışmalarla karşılaştırmalar yapılıp, benzerlik 

ve farklılıkları belirlenmiştir. Yapılan çalışmalarda; Hashiyada ve ark. (2008) Japon 



114 

 

populasyonunda 12-20 (en fazla görülen aleller 17 ve 18 ), Thiele ve ark. (2008) 

Gana populasyonunda 7-19 (en fazla görülen aleller 15 ve 12), Edelmann ve ark. 

(2001) Alman populasyonunda 7-21 (en fazla görülen aleller 17 ve 16), Tamura ve 

ark. (2009) Japonya’da 13-21 (en fazla görülen aleller 17 ve 18), Tie ve ark. (2009) 

Japon poulasyonunda 13-21 (en fazla görülen aleller 17 ve 18), Zalan ve ark. (2007) 

Macar populasyonunda 7-20 (en fazla görülen aleller 17 ve 16), Bekada ve ark. 

(2010) Cezayir populasyonunda 7-20 (en fazla görülen aleller 17 ve 16)  arası alelleri 

gözlemiştir. Bu çalışmalar incelendiğinde, diğer ülkelerde 7 ile 23 arasında aleller 

gözlenmiş, genelde en yaygın olarak da 17, 16 ve 18 alellerine rastlanmıştır. Türkiye, 

Hindistan, Almanya, Cezayir ve Macar populasyonunda en fazla 17 ve 16 alelleri 

gözlenmiştir. Malay ve Tayvan populasyonlarının alel dağılımı birbirine daha çok 

benzemekte olup, Japon populasyonunda yapılan çalışmalar birbirleriyle uyumlu ve 

diğer populasyonlardan farklıdır.  Ayrıca çalışmamızda gözlenen 6 aleline başka 

çalışmalarda rastlanmamıştır.  

 DXS10101 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.6’da görülmektedir. Bu lokusda 24.2 ile 34.2 arasında toplam 20 

alel gözlenmiş, en fazla gözlenen 29.2 (%15.36) ve 30.2 (%15.36)  aleli, en az 

gözlenen aleller ise 25.2 (%0,15), 26 (%0,15) ve 34.2 (%0,15) alelleridir. 

Çalışmamızda 24, 25, 27.3, 28.3, 29.3, 35, 35.2 ve 36 alellerine rastlanmamıştır. 

 Açar (2009), çalışmasında 27 ile 34 arası 15 alel tespit etmiş olup, en fazla 

28.2, 29.2 ve 30, en az 33.2 alellerini gözlemiştir. Çalışmamız diğer 

populasyonlarla karşılaştırılmış ve Şekil 3.6’de gösterilmiştir. Shrivastava ve ark. 

(2015), Hindistan populasyonunda yaptığı çalışmada 24-35 arasındaki alellere 

rastlamış ve en fazla 32, 31 ve 29.2 alellerini gözlemiştir. Samejima ve ark. (2012), 

Malay populasyonunda yaptığı çalışmada 26-36 arasındaki alellere rastlamış ve en 

fazla 32 ve 31 alellerini gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), Tayvan populasyonunda 

yaptığı çalışmada 24.2-35.2 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla gözlenen 31 ve 

32 alelleridir. Şekil 3.6’daki alel dağılımları incelendiğinde Türkiye ile diğer 

populasyonlar çok benzememektedir. 

 Dünyada yapılmış diğer benzer çalışmalarla karşılaştırmalar yapılıp, benzerlik 

ve farklılıkları belirlenmiştir. Yapılan çalışmalarda; Hashiyada ve ark. (2008) Japon 
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populasyonunda 26-34.2 (en fazla görülen aleller 31, 31.2 ve 32), Thiele ve ark. 

(2008) Gana populasyonunda 24.2-36 (en fazla görülen aleller 32 ve 31), Edelmann 

ve ark. (2001) Alman populasyonunda 26.2-34 (en fazla görülen aleller 30.2, 28.2 ve 

29.2), Tamura ve ark. (2009) Japonya’da 27-35 (en fazla görülen aleller 32 ve 31), 

Tie ve ark. (2009) Japon poulasyonunda 27-38 (en fazla görülen aleller 31 ve 32), 

Zalan ve ark. (2007) Macar populasyonunda 25.2-35 (en fazla görülen aleller 30.2, 

29.2, 28.2 ve 32 ), Bekada ve ark. (2010) Cezayir populasyonunda 24.2-34 (en fazla 

görülen aleller 31.2, 30.2 ve 29.2)  arası alelleri gözlemiştir. Bu çalışmalar 

incelendiğinde, diğer ülkelerde 24 ile 36 arasında aleller gözlenmiş genelde en 

yaygın olarak 29.2, 30.2, 31, 31.2, 32 alellerine rastlanmıştır.  Türkiye, Almanya, 

Cezayir ve Macar populasyonlarının alel dağılımı birbirine daha çok benzemekte 

olup, diğer populasyonlardan farklıdır.   

 DXS10135 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.7’de görülmektedir. Bu lokusda 16 ile 35.2 arasında toplam 32 

alel gözlenmiş, en fazla gözlenen 25 (%10,26), 27 (%8.27), 23 (%7.66), 20 (%7.66),  

21 (%7.2) ve 28 (%7.04) aleli, en az gözlenen aleller ise 28.1 (%0,15) 29.1 (%0,15) 

32.1 (%0,15) ve 35 (%0,15) alelleridir. Çalışmamızda 13, 14, 15, 16.1, 17.1, 26.1, 

33.2, 34.1, 35.1, 35.2, 37, 37.2, 38, 39, 39.2 ve 41 alellerine rastlanmamıştır. Açar 

(2009), çalışmasında 16 ile 36 arası 19 alel tespit etmiş olup, en fazla 21 ve 22, en 

az 16, 17, 32 ve 36 alellerini gözlemiştir. Çalışmamız diğer populasyonlarla 

karşılaştırılmış ve Şekil 3.7’de gösterilmiştir. Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan 

populasyonunda yaptığı çalışmada 17.1-34 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 

21 ve 23 alellerini gözlemiştir. Samejima ve ark. (2012), Malay populasyonunda 

yaptığı çalışmada 16 ve 39 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 24, 22, 21 ve 23 

alellerini gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), Tayvan populasyonunda yaptığı 

çalışmada 17 ve 41 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla gözlenen 22 ve 21 

alelleridir. Şekil 3.7’deki alel dağılımları incelendiğinde Türkiye ile diğer 

populasyonlar çok benzememektedir. 

 Dünyada yapılmış diğer benzer çalışmalarla karşılaştırmalar yapılıp, benzerlik 

ve farklılıkları belirlenmiştir. Yapılan çalışmalarda; Hashiyada ve ark. (2008) Japon 

populasyonunda 17-34 (en fazla görülen aleller 20, 21 ve 22), Thiele ve ark. (2008) 
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Gana populasyonunda 16-32 (en fazla görülen aleller 22, 20 ve 21), Edelmann ve 

ark. (2001) Alman populasyonunda 16-33 (en fazla görülen aleller 21, 22 ve 24), 

Tamura ve ark. (2009) Japonya’da 15-35 (en fazla görülen aleller 21 ve 22), Tie ve 

ark. (2009) Japon poulasyonunda 16-36 (en fazla görülen aleller 20, 22 ve 21 ), Zalan 

ve ark. (2007) Macar populasyonunda 16-36 (en fazla görülen aleller 23, 25 ve 24), 

Bekada ve ark. (2010) Cezayir populasyonunda 16-36 (en fazla görülen aleller 19, 21 

ve 24) arası alelleri gözlemiştir. Bu çalışmalar incelendiğinde, diğer ülkelerde 16 ile 

40.2 arasında aleller gözlenmiş ve çalışmamızda diğer populasyonlardan farklı olarak 

25 ve 27 aleline en fazla rastlanmıştır. Diğer populasyonlarda en yaygın olarak 20, 

21, 22, 23 alellerine rastlanmıştır.   

 DXS7423 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.8’de görülmektedir. Bu lokusda 11 ile 17 arasında toplam 6 alel 

gözlenmiş, en fazla gözlenen 15 (%38.74) ve 14 (%36.6) alelleri, en az gözlenen alel 

ise 11 (%0.31) alelidir. Çalışmamızda 12, 18 ve 19 alellerine rastlanmamıştır. Açar 

(2009), çalışmasında 12 ile 18 arası 7 alel tespit etmiş olup, en fazla 15 ve 14 

alellerini gözlemiştir. Çalışmamız diğer populasyonlarla karşılaştırılmış ve Şekil 

3.8’de gösterilmiştir. Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan populasyonunda yaptığı 

çalışmada 13-18 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 14 ve 15 alellerini 

gözlemiştir. Samejima ve ark. (2012),  Malay populasyonunda yaptığı çalışmada 13-

17 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 14 ve 15 alellerini gözlemiştir. Chen ve 

ark. (2014), Tayvan populasyonunda yaptığı çalışmada 11-19 arasındaki alellere 

rastlamış ve en fazla gözlenen 15 ve 14 alelleridir. Şekil 3.8’de alel dağılımları 

incelendiğinde Türkiye, Hindistan ve Malay populasyonlarının benzer, Tayvan 

populasyonunun daha farklı olduğu görülmektedir. 

 Dünyada yapılmış diğer benzer çalışmalarla karşılaştırmalar yapılıp, benzerlik 

ve farklılıkları belirlenmiştir. Yapılan çalışmalarda; Hashiyada ve ark. (2008) Japon 

populasyonunda 13-17 (en fazla görülen aleller 15 ve 14), Thiele ve ark. (2008) Gana 

populasyonunda 13-17 (en fazla görülen aleller 14 ve 15), Edelmann ve ark. (2001) 

Alman populasyonunda 12-18 (en fazla görülen aleller 14 ve15), Nakamura ve ark. 

(2010) Japon populasyonunda (en fazla görülen alel 15), Caine ve ark. (2009) 

Brezilya’da 13-17 (en fazla görülen alel 15), Shin ve ark. (2004) Kore’de 12-17 (en 
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fazla görülen alel 15), Aler ve ark. (2007) İspanya’da 12-19 (en fazla görülen alel 

15), Pico ve ark. (2007) Kolombiya’da 13-17 (en fazla görülen alel 15), Hwa ve ark. 

(2009) Tayvan’da 13-16 (en fazla görülen alel 15), Turrina ve ark. (2007) İtalya’da 

10-17 (en fazla görülen alel 15), Tamura ve ark. (2009) Japon poulasyonunda 13-17 

(en fazla görülen alel 15), Poetsch ve ark. (2010) Fas’da 13-18 (en fazla görülen alel 

15) ve Madagaskar’da 13-16 (en fazla görülen alel 14), Tie ve ark. (2009) 

Japonya’da 11-18 (en fazla görülen alel 15), Asamura ve ark. (2006) Japonya’da 12-

16 (en fazla görülen alel 15), Bekada ve ark. (2010) Cezayir’de 13-17 (en fazla 

görülen alel 15)  arası alelleri gözlemiştir. Bu çalışmalar incelendiğinde, Tayvan, 

Almanya, Japonya, Brezilya, Kore, İspanya, Kolombiya, İtalya, Fas ve Cezayir’de 

de, Türkiye’de olduğu gibi en fazla 15 aleline rastlanmıştır. Hindistan, Malay, Gana 

ve Madagaskar populasyonunda en fazla 14 aleline rastlanmıştır. Ayrıca incelenen bu 

populasyonlarda yalnızca Türkiye, Tayvan ve Japon populasyonlarında 11 aleli 

gözlenmiştir. 

 DXS10146 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.9’da görülmektedir. Bu lokusda 24 ile 47.2 arasında toplam 24 

alel gözlenmiş, en fazla gözlenen 29 (%16,85) ve 28 (%15,47) alelleri, en az 

gözlenen aleller ise 32.2 (%0.15), 33 (%0.15), 33.2 (%0.15)  ve 36.2 (%0.15) 

alelleridir. Çalışmamızda 22, 23, 34, 34.2, 35, 35.2 ve 38 alellerine rastlanmamıştır. 

Çalışmamız diğer populasyonlarla karşılaştırılmış ve Şekil 3.9’da gösterilmiştir. 

Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan populasyonunda yaptığı çalışmada 23 ve 45.2 

arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 28 ve 29 alellerini gözlemiştir. Samejima ve 

ark. (2012), Malay populasyonunda yaptığı çalışmada 22 ve 43.2 arasındaki alellere 

rastlamış ve en fazla 27 ve 26 alelleri gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), Tayvan 

populasyonunda yaptığı çalışmada 22 ve 44.2 arasındaki alellere rastlamış ve en 

fazla gözlenen 28 ve 27 alelleridir. Şekil 3.9’daki alel dağılımları incelendiğinde 

Türkiye ile diğer populasyonlar arasındaki benzerlik ve farklılıklar görülmektedir. 

Ayrıca Bekada ve ark. (2010), Cezayir populasyonunda yaptığı çalışmada 23 ve 47.2 

arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 27 ve 29 alellerini gözlemiştir. 

 Yapılan çalışmalar incelendiğinde, populasyonlarda 22 ile 47.2 arasında aleller 

gözlenmiş, en yaygın olarak 27, 28 ve 29 alellerine rastlanmıştır.  Türkiye ve Cezayir 
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populasyonunda diğer populasyonlardan farklı olarak 36.2, 38.2 ve 47.2 alellerine 

rastlanmıştır. 

 DXS10079 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.10’da görülmektedir. Bu lokusda 14 ile 26 arasında toplam 13 

alel gözlenmiş, en fazla gözlenen 20 (%26,77) ve 19 (%25.69) alelleri, en az 

gözlenen aleller ise 25 (%0.15) ve 26 (%0.15) alelleridir. Çalışmamızda 18.3 ve 

19.1 alellerine rastlanmamıştır. Çalışmamız diğer populasyonlarla karşılaştırılmış ve 

Şekil 3.10’de gösterilmiştir. Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan populasyonunda 

yaptığı çalışmada 14 ve 23 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 19 ve 20 alelleri 

gözlemiştir. Samejima ve ark. (2012), Malay populasyonunda yaptığı çalışmada 16 

ve 25 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 19 ve 20 alellerini gözlemiştir. Chen ve 

ark. (2014), Tayvan populasyonunda yaptığı çalışmada 15 ve 24 arasındaki alellere 

rastlamış ve en fazla gözlenen 20 ve 19 alelleridir. Şekil 3.10’daki alel dağılımları 

incelendiğinde Türkiye ile diğer populasyonların benzerlik gösterdiği görülmektedir. 

Ayrıca Bekada ve ark. (2010), Cezayir populasyonunda yaptığı çalışmada 14 ve 23 

arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 19 ve 20 alelleri gözlemiştir. 

 Yapılan çalışmalar incelendiğinde, populasyonlarda 14 ile 26 arasında aleller 

gözlenmiş, en yaygın olarak 19 ve 20 alellerine rastlanmıştır. Türkiye 

populasyonunda diğer populasyonlardan farklı olarak 26 aleline rastlanmıştır. 

 HPRTB lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, PD, 

PI) Çizelge 3.11’de görülmektedir. Bu lokusda 7 ile 16 arasında toplam 10 alel 

gözlenmiş, en fazla gözlenen 12 (%36.6) ve 13 (%30.32) alelleri, en az gözlenen 

aleller ise 7 (%0.15) ve 8 (%0.15) alelidir. Çalışmamızda 17 aleline 

rastlanmamıştır. Aşıcıoğlu (2006), çalışmasında 9 ile 16 arası 8 alel tespit etmiş 

olup, en fazla 12 ve 13 alellerini gözlemiştir. En az ise 10 ve 16 alellerini 

gözlemiştir. Açar (2009), çalışmasında 9 ile 17 arası 9 alel tespit etmiş olup, en 

fazla 13 ve 12 alellerini gözlemiştir. Türkiye’deki bu iki çalışmayla 

kıyasladığımızda 7 ve 8 allelleri yalnızca bizim çalışmamızda görülmüştür. 11.2 ve 

17 alelleri ise yalnızca Açar’ın çalışmasında görülmüştür. Aşıcıoğlu’nun çalışması 

ve bizim çalışmamızda sırasıyla en fazla 12 ve 13 alellerine, Açar’ın çalışmasında 

ise en fazla 13 ve 12 alellerine rastlanmıştır. Çalışmamız diğer populasyonlarla 
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karşılaştırılmış ve Şekil 3.11’de gösterilmiştir. Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan 

populasyonunda yaptığı çalışmada 9-16 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 13 

ve 12 alellerini gözlemiştir. Samejima ve ark. (2012), Malay populasyonunda yaptığı 

çalışmada 10-16 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 13 ve 12 alellerini 

gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), Tayvan populasyonunda yaptığı çalışmada 10-17 

arasındaki alellere rastlamış ve en fazla gözlenen 13 ve 12 alelleridir. Şekil 3.11’deki 

alel dağılımı incelendiğinde 7 ve 8 alelleri yalnızca bizim çalışmamızda ve 17 aleli 

ise yalnızca Tayvan populasyonunda görülmüştür. Çalışmamızda en fazla 12 aleline, 

daha sonra 13 aleline rastlanmışken, diğer populasyonlarda en fazla 13 sonrasında 12 

aleline rastlanmıştır. Bu farkların dışında alel dağılımları birbirine benzemektedir. 

 Dünyada yapılmış diğer benzer çalışmalarla karşılaştırmalar yapılıp, benzerlik 

ve farklılıkları belirlenmiştir. Yapılan çalışmalarda; Hashiyada ve ark. (2008) Japon 

populasyonunda 10-16 (en fazla görülen aleller 13 ve 12), Thiele ve ark. (2008) Gana 

populasyonunda 9-17 (en fazla görülen aleller 13 ve 12), Edelmann ve ark. (2001) 

Alman populasyonunda 9-16 (en fazla görülen aleller 14 ve15), Nakamura ve ark. 

(2010) Japon populasyonunda 10-16 (en fazla görülen alel 13), Rodriques ve ark. 

(2008) Brezilya’da 8-16 (en fazla görülen alel 13), Shin ve ark. (2004) Kore’de 10-

16 (en fazla görülen alel 13), Aler ve ark. (2007) İspanya’da 12-17 (en fazla görülen 

alel 13), Pico ve ark. (2007) Kolombiya’da 11-18 (en fazla görülen alel 14), Hwa ve 

ark. (2009) Tayvan’da 11-16 (en fazla görülen alel 13), Turrina ve ark. (2007) 

İtalya’da 9-17 (en fazla görülen alel 12), Tamura ve ark. (2009) Japon 

poulasyonunda 10-16 (en fazla görülen alel 13), Poetsch ve ark. (2010) Fas’da 10-16 

(en fazla görülen alel 12) ve Madagaskar’da 6-16 (en fazla görülen alel 13), Tie ve 

ark. (2009) Japonya’da 11-18 (en fazla görülen alel 15), Asamura ve ark. (2006) 

Japonya’da 9-17 (en fazla görülen alel 13), Bekada ve ark. (2010) Cezayir’de 9-15 

(en fazla görülen alel 12)  arası alelleri gözlemiştir. Bu çalışmalar incelendiğinde, 6 

ile 18 arası aleller gözlenmiştir. Hindistan, Malezya, Tayvan, Almanya, Japonya, 

Gana, Brezilya, Kore, İspanya ve Madagaskar’da en fazla 13 aleline ve 

Kolombiya’da 14 aleline rastlanmışken, İtalya, Fas ve Cezayir’de de, Türkiye’de 

olduğu gibi en fazla 12 aleline rastlanmıştır. Madagaskar populasyonunda 6, 

Kolombiya populasyonunda 18, Türkiye populasyonunda ise 7 aleli gözlenmiştir.  
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 DXS10148 lokusu için alel sıklıkları ve istatistiksel veriler (PIC, MEC, HET, 

PD, PI) Çizelge 3.12’de görülmektedir. Bu lokusda 13.3 ile 31.1 arasında toplam 

19 alel gözlenmiş, en fazla gözlenen 25.1 (%17.41) ve 26.1 (%17.10) alelleri, en az 

gözlenen aleller ise 13.3 (%0.31), 21.1 (%0.31) ve 31.1 (%0.31) alelleridir. 

Çalışmamızda 16, 17, 19.1, 20.1, 22, 28.2, 31, 32.1, 38.1 ve 40.1 alellerine 

rastlanmamıştır. Çalışmamız diğer populasyonlarla karşılaştırılmış ve Şekil 3.12’de 

gösterilmiştir. Shrivastava ve ark. (2015), Hindistan populasyonunda yaptığı 

çalışmada 16 ve 30.1 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 18, 26.1 ve 25.1 

alellerini gözlemiştir. Samejima ve ark. (2012), Malay populasyonunda yaptığı 

çalışmada 17 ve 40.1 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 18, 26.1 ve 25.1 

alellerini gözlemiştir. Chen ve ark. (2014), Tayvan populasyonunda yaptığı 

çalışmada 18 ve 32.1 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla gözlenen 26.1 ve 24.1 

alelleridir. Ayrıca Bekada ve ark. (2010), Cezayir populasyonunda yaptığı çalışmada 

14 ve 42.1 arasındaki alellere rastlamış ve en fazla 26.1, 18 ve 25.1 alellerini 

gözlemiştir. 

 Yapılan çalışmalar incelendiğinde, populasyonlarda 13.3 ile 42.1 arasında 

alellerin dağıldığı ve en fazla gözlenen allerin 18, 25.1 ve 26.1 olduğu görülmektedir.  
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5.SONUÇ VE ÖNERİLER 

  

 Gün geçtikçe artan suçlar, felaketler kimliklendirmenin önemini artırmıştır. 

Kimliklendirme yapılacak kişinin her zaman anne babasına ulaşılamayabilir. Bu 

durumda yakın akrabalar çalışılarak da kimliklendirme yapılabilmesi gerekmektedir. 

İnsan DNA’sının tamamı protein üretiminden sorumlu genlerden oluşmaz. Bu gen 

bölgelerinin arasında protein üretiminden sorumlu olmayan tekar bölgeleri 

bulunmaktadır. Çalışmamızda konu olan kısa ardışık tekrarlar olarak adlandırılan 

STR’lar baz çifti gruplarının değişik sayıda ardarda tekrarlanması ile oluşurlar ve 

yüksek oranda polimorfizm gösterirler. Bu durum STR’ların kimliklendirme ve 

akrabalık testlerinde kullanılan markırlar olmasını sağlamıştır. Fakat günümüzde 

yaygın olarak otozomal ve Y STR’lar kullanılmaktadır. Daha karmaşık akrabalık 

ilişkilerini çözümleyebilmek için X STR’lardan yararlanılır. Diğer tüm STR 

analizlerinde olduğu gibi genetik işaretler üzerinden bireyin kimliklendirilebilmesi 

için bireyin mensubu olduğu populasyonun alel frekanslarını bilmemiz 

gerekmektedir ve ancak bu şekilde elde edilen verilerin istatistiksel olarak 

değerlendirilebilmesi mümkün olmaktadır. Ülkemizde de X STR’ları adli bilimlerde 

kullanabilmemiz için incelenecek lokusların Türkiye’deki dağılımını bilmemiz 

gerekmektedir. Bu çalışmanın amacı kapsamında, X kromozomuna bağlı 12 STR 

lokusunun (DXS10103, DXS8378, DXS7132,  DXS10134, DXS10074,  DXS10101, 

DXS10135,  DXS7423, DXS10146,  DXS10079, HPRTB, DXS10148) Türkiye’deki 

polimorfizmi belirlenmiştir. Investigator Argus X–12 PCR ticari kiti kullanmış ve 

optimizasyonu sağlanmıştır. Bu amaca yönelik olarak Türkiye’nin bütün bölgelerini 

temsil edecek şekilde 425 kişiden alınan kan örnekleri kullanılarak, DNA izolasyonu, 

PCR ve kapiller elektroforez işlemlerini takiben ilgili lokusların Türkiye 

populasyonundaki alel sıklıkları belirlenmiştir. Daha sonra ise PIC (Polimorfik Bilgi 

İçeriği), MEC (Ortalama Dışlama Gücü), HET (Beklenen Heterozigotluk) ve PD 

(Ayrım Gücü) değerleri hesaplanmıştır. Erkek ve kadın karışık örnekler çalışılarak, 

bu tür örneklerdeki lokusların ayrım gücü belirlenmiştir. Aile çalışması yapılarak X 

STR’ların kimliklendirmeyi nasıl sağladığı gösterilmiştir. Türkiye populasyonuyla 
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igili çalışmalarla kıyaslama yapılmıştır. Diğer çalışmalarla ortak olan lokusların veri 

sayısı artırılmış, daha önce incelenmemiş olan DXS10079, DXS10103, DXS10146, 

DXS10148 lokuslarının toplumumuzdaki ilk verileri elde edilmiştir.  PIC, MEC, 

HET, PD ve PE değerleri incelendiğinde en yüksek değer DXS10135 ve en düşük 

değer DXS8378 lokusuna ait bulunmuştur. Ülkemizde yapılan diğer çalışmalarda da 

ortak olan lokuslar için ilgili istatistik değerlerin çalışmamızla benzer olduğu tespit 

edilmiştir. Daha sonra Türkiye populasyonuna ait veriler bu kiti daha önceden 

kullanmış Hindistan, Malay, Tayvan populasyonları başta olmak üzere diğer 

populasyonlarla karşılaştırılmıştır. Populasyonlar arasındaki karşılaştırmada her 

lokus için benzerlikler ayrı ayrı belirtilmiş olmakla birlikte, Türkiye populasyonun 

Avrupa ve Akdeniz populasyonlarına daha fazla benzerlik gösterdiği saptanmıştır. 

Lokusların PIC, Het, PE, PD ve MEC değerleri bakımından yüksekten düşüğe 

sıralaması DXS10135, DXS10101, DXS10146, DXS10148, DXS10134, DXS10074, 

DXS10079, DXS7132, HPRTB, DXS10103, DXS7423 ve DXS8378 şeklinde 

bulunmuştur. İlk defa çalışılan lokusların istatistiksel değerleri bakımından 

sıralaması ise DXS10146, DXS10148, DXS10079 ve DXS10103 şeklinde 

bulunmuştur. Sonuç olarak 12 X STR lokusunun adli bilimlerde kullanılabilir olduğu 

tespit edilmiştir. 
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ÖZET 

 

Türkiye’de X Kromozomuna Bağlı 12 STR Lokusunun Genetik Analizi 

 Adli bilimlerde olay yerinden toplanan biyolojik deliller, suçu aydınlatma ve suçluyu 

tespit etmede büyük öneme sahiptir. Biyolojik delilleri incelemede en önemli yöntem DNA 

analizidir. Olay yerinden alınan biyolojik deliller ve şüpheli şahıstan alınan biyolojik 

numuneler DNA analiziyle kıyaslanır. Ayrıca babalık ve akrabalık testi de bu yöntemle 

yapılmaktadır. DNA molekülünün tümü protein üretiminden sorumlu değildir. Protein 

kodlayan kısım tüm genomun %3’ü kadardır. Protein kodlamayan kısım ise tekrarlardan 

oluşmaktadır. Yapısal olmayan DNA bölgelerinde, özellikle farklı uzunluklarda nükleotid 

dizilerinin değişik sayıda ard arda tekrarlanmasıyla oluşan diziler satellit olarak adlandırılır. 

Bunların en kısa olanına mikrosatellit (STR=Short Tandem Repeat) adı verilir. Bu diziler 

yüksek oranda polimorfizm gösterir. Kimliklendirmede, otozomal-STR ve Y-STR’lar 

kullanıldığı gibi X-STR’lardan da faydalanılabilmektedir. Daha karmaşık akrabalık 

ilişkilerini çözümlemek ve özellikle babaanneden yola çıkarak babalık testi (kız torun için) 

yapabilmek için X-STR’lardan yararlanılır.  

Bu çalışmada X kromozomu üzerinde bulunan 12 STR lokusunun (DXS10103, 

DXS8378, DXS7132,  DXS10134, DXS10074,  DXS10101, DXS10135,  DXS7423, 

DXS10146,  DXS10079, HPRTB, DXS10148, Amelogenin X ve Amelogenin Y) 

Türkiye’deki polimorfizmi belirlenmiştir. Bu amaca yönelik olarak Türkiye’nin bütün 

bölgelerini temsil edecek şekilde 425 kişiden alınan kan örnekleri kullanılarak, DNA 

izolasyonu, PCR ve kapiller elektroforez işlemleri yapılmıştır. Daha sonra, ilgili lokusların 

Türkiye populasyonundaki alel sıklıkları belirlenmiştir. PCR aşamasında kitin optimizasyonu 

sağlanmıştır. Ayrıca erkek ve kadın karışık örnekler çalışılarak, bu tür örneklerdeki 

lokusların ayrım gücü belirlenmiştir. Aile çalışmaları ile de X-STR’ların babaanne, 

anneanne, baba, anne ve kız çocuklar arasındaki kalıtımı gösterilmiştir.  Bu lokusların rutin 

vakalarda (kimliklendirme ve babalık tayini) kullanılabilmesi için her bir lokusun 

Türkiye’deki alel sıklığını belirlemek gerekir. PIC, Het, PE, PI, PD ve MEC istatistik 

değerleri adli X kromozomu araştırma grubu (The Forensic ChrX Research Group) 

tarafından geliştirilen web sitesindeki programla, alel sıklıkları girilerek hesaplanmıştır. 

Daha sonra Türkiye populasyonuna ait veriler bu kiti daha önceden kullanmış Hindistan, 

Malay, Tayvan populasyonları başta olmak üzere diğer populasyonlarla karşılaştırılmıştır. 

Populasyonlar arasındaki karşılaştırmada Türkiye populasyonun Avrupa ve Akdeniz 

populasyonlarına daha fazla benzerlik gösterdiği saptanmıştır. Lokusların PIC, Het, PE, PD 

ve MEC değerleri bakımından yüksekten düşüğe sıralaması DXS10135, DXS10101, 

DXS10146, DXS10148, DXS10134, DXS10074, DXS10079, DXS7132, HPRTB, 

DXS10103, DXS7423 ve DXS8378 şeklinde bulunmuştur. İlk defa çalışılan lokusların 

istatistiksel değerleri bakımından sıralaması ise DXS10146, DXS10148, DXS10079 ve 

DXS10103 şeklinde bulunmuştur. Sonuç olarak 12 X STR lokusunun adli bilimlerde 

kullanılabilir olduğu tespit edilmiştir. 

Anahtar Kelimeler: Adli Biyoloji, Adli Kimliklendirme, Babalık Testi, Polimorfizm,        

X-STR 
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SUMMARY 

 

 

Genetic Analysis of 12 STR Loci Chromosome X-Linked in Turkey 

In Forensic sciences, biological evidence collected from the crime scene, is of great 

importance in lighting the crime and determining the perpetrator. The most important 

examination method of biological evidence is DNA analysis. Biological evidence collected 

from the crime scene and biological samples taken from suspected persons are compared 

with DNA analysis. In addition, paternity and kinship tests are also performed with this 

method. All of the DNA molecule is not responsible for protein production. Protein-coding 

part, is about 3% of the entire genome. Non protein-coding part consists of duplication. In 

non-structural DNA regions, sequences which are especially produced by the repetition of 

different numbers of nucleotide sequences in different lengths and which are called as 

satellites. The shortest one of these is called as microsatellite (STR = Short Tandem Repeat). 

These sequences show polymorphism in high rates. In identification, X-STR could be 

benefical as well as autosomal-STR and Y-STR. X-STR can be benefited so as to solve 

much more complicated kinship such as paternity test (for granddaughter) in particular 

starting from paternal grandmother.  

In this study, the polymorphism of 12 STR loci which exist on the X chromosome 

(DXS10103, DXS8378, DXS7132,  DXS10134, DXS10074,  DXS10101, DXS10135,  

DXS7423, DXS10146,  DXS10079, HPRTB, DXS10148, Amelogenin X and Amelogenin 

Y), in Turkey were determined. For this purpose by using blood samples had been taken 

from 425 people to represent all the regions of Turkey, DNA isolation, PCR and capillary 

electrophoresis were performed. And then, allele frequencies of related loci in Turkish 

population were determined. Optimization of the kit was ensured during the PCR stage. In 

addition, by working mixed samples of men/women, discrimination power of loci in such 

examples were determined. Inheritance of X-STRs among grandmothers, father, mother and 

daughters were shown via family studies. To use this loci in routine analysis (identification 

and paternity determination) the frequency of alleles of each loci in Turkey should be 

determined. PIC, Het, PE, PI, PD, MEC statistical values were calculated automaticly by 

entering allele frequencies, using the software in the web page that has been developed by 

forensic chromosome X research group (ChrX The Forensic Research Group). Then, data 

from the population of Turkey was compared to the data from the populations on which the 

kit had been applied previously; particularly Indian, Malay and Taiwanese populations. The 

comparison studies confirmed that the population of Turkey mainly resembles European and 

Mediterranean populations. The descending order of loci according to PIC, Het, PE, PD and 

MEC values was found as DXS10135, DXS10101, DXS10146, DXS10148, DXS10134, 

DXS10074, DXS10079, DXS7132, HPRTB, DXS10103, DXS7423 and DXS8378. Loci that 

were studied for the first time were found to be sorted as DXS10146, DXS10148, 

DXS10079 and DXS10103 according to their statistical values. To conclude, 12 X- STR loci 

were confirmed to be applicable to forensic sciences. 

Keywords: Forensic Biology, Forensic Identification, Paternity Testing, Polymorphism,    

X-STR 
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BİLGİLENDİRİLMİŞ GÖNÜLLÜ OLUR FORMU 

 

Araştırmanın Adı:  

Türkiye’de X Kromozomuna Bağlı 12 STR  Lokusunun Genetik Analizi. 

 

Araştırma, Ankara Üniversitesi Sağlık Bilimleri Enstitüsü Disiplinlerarası Adli 

Bilimler Anabilim Dalı Kriminalistik doktora öğrencisi Arzu EROĞLU tarafından 

yürütülmektedir.  

Tel: 05058959791 

 

HER GÖNÜLLÜYE AŞAĞIDAKİ BİLGİLER VERİLECEKTİR 

SAYIN ....................  

“Türkiye’de X Kromozomuna Bağlı 12 STR  Lokusunun Genetik Analizi” konulu 

araştırmaya davet edilmiş bulunmaktasınız. 

 

Araştırmanın Amacı:  

İnsanların biyolojik özelliklerinin tamamı DNA üzerinde bulunan gen bölgeleri 

tarafından belirlenmektedir. Bununla birlikte DNA üzerinde herhangi bir özelliğimizi 

kontrol etmekle sorumlu olmayan tekrar bölgeleri de bulunmaktadır. Bu bölgelerin 

uzunluğu kişiden kişiye büyük farklılık göstermektedir. Bu nedenle adli olaylarda 

veya babalık testi gibi akrabalık ilişkilerinin ortaya çıkartılması gereken durumlarda, 

bu tekrar bölgeleri incelenmektedir. Şu anda ülkemizde 15 kısa ardışık tekrar (STR) 

bölgesi incelenmektedir. Bazı durumlarda bu bölgelerin incelenmesi yetersiz 

kalmaktadır. X kromozomundaki tekrar bölgeleri de analiz edilerek, kimliklendirme 

işlemi tamamlanabilir. Fakat, ülkemizde soy tayinlerinde ve adli bir olaya karışmış 

kişilerin tespit edilmesinde, bu bölgelerin laboratuvarlarda rutin olarak  

kullanılabilmesi için uygun bir yöntemin geliştirilmesi ve X kromozomuna bağlı 

STR’lerin Türk toplumundaki çeşitliliğinin belirlenmesi gerekmektedir. Bu 

çalışmada X kromozomuna bağlı 12 STR bölgesi (DXS7132, DXS7423, DXS8378, 

DXS10074, DXS10079, DXS10101, DXS10103, DXS10134, DXS10135, 

DXS10146, DXS10148, HPRTB, Amelogenin X ve Amelogenin Y) incelenerek, adli 

bilimlerde kimliklendirmeyi ne düzeyde yapabileceği tespit edilecektir. 

Araştırma ile ilgili çalışmalar: 

 Bu çalışmada vereceğiniz kandan DNA ayrıştırılacak, ilgili bölgeler analiz 

edilecektir.  

 Araştırmaya Katılacağınız  Süre : Küçük bir tüp kan  alma süresi ile kısıtlıdır. 

 İzlenecek İşlemler:  Sadece kan alınacaktır.  

 Her bir deneysel uygulamanın bildirilmesi: Gönüllülere herhangi bir 

uygulama yapılmayacaktır. 

 Gönüllünün uygulama sırasında karşılaşabileceği rahatsızlık ve riskler: Kan 

alımı sırasında acı, ağrı, morarma ve düşük bir ihtimalle enfeksiyon oluşma 

riski bulunmaktadır. 

 Kişi veya kişiler için araştırmadan beklenen tıbbi yarar : Bu çalışmada 

yapılacak uygulamalar herhangi bir müdahale ve tedavi amacında olmayıp, 

yeni DNA  bölgeleri analiz edilerek, kimliklendirme ve babalık testi için 

yardımcı yöntemler geliştirilmiş olacaktır. 

 Araştırma sırasında herhangi  bir zarar görmeniz söz konusu değildir.  
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 Araştırmaya gönüllü olarak katılmaktasınız. 

 Araştırmaya katılmayı red etme hakkına sahipsiniz.  

 Araştırma başladıktan sonra da devam etmek istemediğinizde 

değerlendirmeden çıkarılacaksınız.  

 Sizin rızanıza bakılmadan da araştırmadan çıkarılabileceksiniz.  

 Çalışmadaki Gönüllülerin sayısı: 155 sağlıklı erkek , 155 sağlıklı kadın    

 Çalışma  nedeniyle, herhangi bir ilaç kullanılmayacaktır.  

 Uygulanacak testlerle ilgili olarak sizin ya da sosyal güvencenizi sağlayan 

kurumun ek bir yük altına girmesi söz konusu olmayacaktır.  

 Bu çalışmaya katılmanız karşılığında size herhangi bir ödeme 

yapılmayacaktır. 

 Bu çalışma sonuçlarında bireylerin ismi değil verilen kod numaraları 

kullanılacaktır ve kişisel bilgiler gizli tutulacaktır. 

 Alınan kan örnekleri araştırma sonuçlanana kadar saklanacak ve sonra imha 

edilecektir. 

 

Yukarıdaki açıklamalardan sonra aşağıdaki maddeleri okuyunuz: 

ONAM FORMU 

 Yukarıdaki açıklamaları okudum.  

 Araştırma içerik ve yöntem olarak bana açıklanmış olup benim için 

anlaşılmamış bir yanı yoktur.  

 Sorularım yanıtlanmıştır.  

 Araştırmaya katılmayı reddetme hakkına sahip olduğum bildirilmiştir. 

 Araştırma başladıktan sonra devam etmek istemediğimde araştırmadan 

ayrılma hakkına sahip olduğum bildirilmiştir. 

 Kendi rızama bakılmaksızın araştırmacı tarafından araştırma harici 

bırakılabileceğim bildirilmiştir. 

 Verdiğim kan örneğimde; X kromozomu üzerinde bulunan kısa ardışık tekrar 

(STR) bölgelerinin incelenmesi için onay verdiğimi kabul ve beyan 

etmekteyim. 

 

 Yukarıdaki adı yazılı araştırmaya kendi isteğim ve seçimim dahilinde 

katılıyorum. 

============================================================

======= 

Bu araştırma kapsamında alınan kan örneklerinizin, başka çalışmalar için 

kullanılabilmesi için, lütfen aşağıdaki uygun seçeneği işaretleyiniz.  

 

 Bu çalışma için toplanan biyolojik örneklerimin anonim olarak başka 

çalışmalar için kullanılmasına onay veriyorum. 

 

 Bu çalışma için toplanan biyolojik örneklerimin  anonim olarak başka 

çalışmalar için kullanılmasına onay vermiyorum. 

============================================================

======= 
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Gönüllünün Adı Soyadı       Tarih          İmza 

 

 

 

Açıklamaları yapan                                           Tarih                                         İmza 

araştırmacının Adı Soyadı 
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