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ABSTRACT

GENETIC CHARACTERISATION OF AUTOSOMAL STR LOCI
IN THE POPULATION OF SOUTHEASTERN ANATOLIA REGION

BOZMAN, Nazh
Ph.D. in Biology Department
Supervisor: Prof. Dr. Filiz OZBAS GERCEKER
April 2018
116 pages

Southeastern Anatolia is the smallest, yet the most densely populated region among
the seven geographic constituents of Turkey. Situated in the Upper Mesopotamia,
Southeastern Anatolia Region is the northernmost extension of the Fertile Crescent,
which is often considered as the earliest cradle of civilisation. In this study, it was
aimed to investigate the autosomal STR polymorphisms in a truly representative
population sample from the Southeastern Anatolia. Samples from a total of 257
volunteers were analysed by 19-loci autosomal STRs using the commercially
available COrDIS Plus Kit. Allele frequencies, statistical parameters of forensic
interest and genetic distances with respect to selected populations were calculated,
besides performing exact tests of population differentiation with the same
populations. As a result, combined matching probability of 1.49978x10% and a
combined power of exclusion of 0,999999961 for the studied STR loci were obtained
in Southeastern Anatolian population. In addition to genetic closeness of the
Southeastern Anatolia population to the other regional populations from Turkey, an
apparent genetic continuum extending from the Near East to Southeastern Europe

was striking.

Key words: Autosomal STR, polymorphism, genetic distance, population genetics



OZET

GUNEYDOGU ANADOLU BOLGESI POPULASYONUNDA OTOZOMAL
STR LOKUSLARININ GENETIiK KARAKTERIZASYONU

BOZMAN, Nazh
Doktora Tezi, Biyoloji Bolumu
Tez Yoneticisi: Prof. Dr. Filiz OZBAS GERCEKER
Nisan 2018
116 Sayfa

Giineydogu Anadolu, Tirkiye'nin yedi cografik bolgesinden en kicuk, ancak en
kalabalik olan bdlgesidir. Yukari Mezopotamya'da yer alan Giineydogu Anadolu
Bolgesi, medeniyetin en erken besigi olarak kabul edilen Bereketli Hilal'in en kuzey
uzantisidir. Bu ¢alismada, Gilineydogu Anadolu Bolgesi’ni iyi temsil eden bir
popiilasyon 6rneginde otozomal STR polimorfizmlerinin incelenmesi amaglanmuistir.
Gonulli bireylere ait toplam 257 6rnek, ticari olarak temin edilebilen COrDIS Plus
Kit kullanilarak 19 STR lokusu agisindan analiz edilmistir. Allel frekanslari, adli
istatistiksel parametreler ile segilen bazi populasyonlarla olan genetik uzakliklar
hesaplanmis ve ayrica ayni popiilasyonlar kullanilarak popilasyon farklilasma
testleri uygulanmistir. Sonug olarak, Giineydogu Anadolu Bolgesi populasyonunda
calisilan otozomal STR lokuslari i¢in kombine uyusma olasiligi 1.49978x10% ve
kombine diglama giicii 0,999999961 olarak elde edilmistir. Giineydogu Anadolu
Bolgesi popilasyonunun diger baz1 Turkiye bolgesel populasyonlarina olan genetik
yakinligina ek olarak, Yakin Dogu'dan Giineydogu Avrupa'ya uzanan belirgin bir
genetik siireklilik dikkat ¢ekmistir.

Anahtar Kelimeler: Otozomal STR, polimorfizm, genetik uzaklik, popiilasyon
genetigi
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BOLUM 1

GIRIS
Kicuk Asya olarak tanimlanan Anadolu olaganiistii derin ve zengin bir tarihe sahiptir
(Kejanli T.,2005). Tarkiye’nin yedi cografik bolgesinden toplam 59.176 km?’lik
alaniyla en kiigiik bolge olan Giineydogu Anadolu Bolgesi, Turkiye arazisinin %
7,5’ini kapsamaktadir. Doguda Dogu Anadolu, batida Akdeniz Bolgesi ve giineyinde
Suriye ve Irak ile komsudur (Erin¢ vd., 1980). Cografik konumu nedeniyle insanlik
tarthinin her doneminde gerek sahip oldugu ekonomik rezervler, tarihi ve kiiltiirel
birikimi, gerekse de kutsiyet atfedilen bir cografyanin odaginda bulunmasi sebebiyle

tiim zamanlarda beserin ilgi odagi olmus ve tarih boyunca bir ¢ok farkli popllasyona
ev sahipligi yapmustir (Tambet vd., 2000; Kejanli, 2005).

Yukar1 Mezopotamya olarak bilinen, milattan binlerce yil 6nce ilk biylk
uygarliklarin gelistigi bolge olan Giineydogu Anadolu’da, biitiin asamalariyla
Anadolu’nun ilk yerlesim O6rnegi Diyarbakir yakinlarindaki Cayoni yerlesimidir,
yaklastk 9000 yil Once insanlifin kentli yasam diizeyini yansitan en eski
orneklerdendir (Kejanli, 2005). ilk uygarliklarin yasandigi bolge ayni zamanda
verimli tarim alanlariyla ilk etkili tarimciligin gelisme alani olarak da Un yapmustir ve
hilal bicimli olmasindan dolay1 bu dogal bolge tarihgiler ve arkeologlar tarafindan
“Verimli Hilal’’ olarak adlandirilmistir (Breasted, 1961). Ayrica, Diinya’nin en eski
Antik Yerleskesi olarak bilinen GObekli Tepe de bu bdélge smirlar1 igerisinde
Sanlrfa’ da yer almaktadir (Schmidt, 2011).

Giliniimiizde Gilineydogu Anadolu Bolgesi, yaklasik 8 milyon popiilasyonuyla
toplam Glke nifusunun %10,6’sin1 olusturmaktadir (Coban, 2014; Kagmaz vd.,
2015). Bolgede Turkce, Kirtce, Arapca ve ¢ok az da Zazaca dillerini konusan farkli
etnik gruplarin yerlesimi s6z konusudur. Ayrica Tiirkiye popiilasyonun % 15-207sini
olusturan, ¢ogunlukla Firat Nehri’nin dogusunda yerlesik Kurt kokenli populasyonun

da yasadig1 en genis bolgedir (Mutlu, 1995).



Giineydogu Anadolu Bolgesi populasyonunda dogurganligin yiiksek olmasi,
jeopolitik konumundan dolay1 bolgenin ¢ok fazla go¢ aliyor olmasi (en fazla go¢ alan
il Gaziantep) ve tarih boyunca dogal ve kiiltiirel zenginliklere sahip olmus olmasi
bolgenin 6nemini arttirmistir (Ering vd., 1980; Coban, 2014). Bolgenin sahip oldugu
bu istlinliikkler ve etnik grup yapisi dikkate alinarak bazi popllasyon genetigi
caligmalar1 daha Once yapilmis fakat Ornek sayisinin yeterli olmamasi veya
orneklemenin yeterince gilivenilir olmamasi nedeniyle bdlge popullasyonunun

profilini tanimlamak i¢in yeterli olmamustir.

Insanoglunun daima kokenini merak etmesi nedeniyle gecmiste tarihgiler,
arkeologlar, paleontologlar tarafindan ¢ok sayida arastirma yapilmis olup,
gunimiuzde teknolojinin de ilerlemesiyle dilbilimciler ve molekiler biyologlar da bu
konuda ¢alisanlar arasinda yerini almistir. Nesilden nesile aktarilan DNA’da zamanla
mutasyonlar birikmekte ve buna bagli olarak da bireyler arasinda farkliliklar ortaya
cikmaktadir. Bu farkliliklar ya da polimorfizmler sayesinde insanoglunun genetik
tarihi ve evrimi hakkinda bilgi edinilebilmektedir. Molekiler teknikler, insanin
genetik gecmisi ve akrabalik iligkilerine 1s1k tutacak veriler elde etmeye olanak
saglamakta ve bu sayede popiilasyonlar arasi genetik farkliliklarin temelinin

ogrenilmesine yardimci olmaktadir (Jobling ve Tyler-Smith, 1995).

Diploid (2n) bir organizma olan insanda toplam 46 kromozom vardir. Kromozom
takimz; tlrin tim Gyelerinde ortak olan ve biri anneden digeri babadan kalitilan 22
cift (1’den 22’ye kadar) ‘otozomal’ kromozomlar ile cinsiyete gore farklilik gosteren
(X,)Y) ‘gonozomal’ kromozomlardan olusmaktadir. Erkeklerde X ve Y, disilerde ise
iki adet X kromozomu bulunmaktadir (Alberts vd., 2008).

Insan Genom Projesi verilerine gore insan genomunda yaklasik 20.000 civarinda gen
bulunmaktadir (Karakucak, 2016). Genomun sadece %1,5’luk bolumi protein
kodlayan dizilerden olugsmakta olup geriye kalan kisim kodlamayan dizilerdir
(Karakucak, 2016). Kodlamayan bu diziler icerisinde polimorfik olan tekrar diziler

de yer almaktadir (Panneerchelvam ve Norazmi 2003).
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Otozomal kromozomlar Cinsiyet

kromozomlari

Sekil 1.1 Insan Kromozomlari
(https://tr.wikipedia.org/wiki/Kromozom#/media/File:Caryotype.qgif, 01.01.2018)

1.1 DNA Polimorfizmleri

Bir toplumun genetik yapisindaki varyasyonlarin varligi ve birden fazlasinin
birlikteligi genetik polimorfizm olarak adlandirilir (Rustamov, 2006). Bir DNA
bolgesinin polimorfik olarak tanimlanmasi i¢in popiilasyon i¢inde o bolge ile ilgili
iki veya daha fazla allelin bulunmasi1 gerekmektedir (Dib vd., 1996). Polimorfizmin
ortaya c¢ikabilmesi icin genomun belli bolgesindeki baz ciftleri dizinindeki
varyasyonlarin olmasi, bu degisikliklerin o populasyonda kalic1 olmast ve sikliginin
%]1'den fazla olmas1 gerekmektedir (Rustamov, 2006). Polimorfik dizi varyantlari,
gen dizilerinin disinda kalan bolgelerde daha fazla bulundugu icin genellikle direk
olarak herhangi bir hastaliga neden olmazlar ancak bazi hastaliklar ile paralellik

gosterdikleri durumlarda belirteg (markir) olarak kullanilirlar (Liileyap, 2008).


https://tr.wikipedia.org/wiki/Kromozom#/media/File:Caryotype.gif

Molekdiler genetik analizler kullanarak popilasyonun genetik temeli hakkinda bilgi
saglayabilmek i¢in Oncelikle genetik markirlarin ¢ok iyl tanmimlanmig olmasi
gerekmektedir (Stoneking, 2017). Gegmiste, biyolojik tlrlerin karekterizasyonu ve
kimliklendirme amaciyla ABO kan gurubu antijenleri, serum proteinleri ve RBC
enzimleri gibi “klasik” markir olarak da bilinen protein markirlart kullanilmistir.
Ancak bu yaklasim, polimorfizm dizeyi ve bilgilendirme giiciiniin diisiik olmasi
nedeniyle insan genetik varyasyonlarmin belirlenmesi i¢in yeterli olmamistir

(Kashyap vd., 2004; Stoneking, 2017).

Insan genomunun yarisindan cogu tekrarlayan DNA dizilerinden olusmustur
(Warburton vd., 2008). Insan genomunda yer alan kodlamayan bélgelerdeki
polimorfizmler soyle smiflandirilmaktadir (Kashyap vd., 2004; Warburton vd.,
2008):

a. Tek nukleotit polimorfizmleri (SNP, single nucleotide polymorphisms)
b. Tekrar dizileri

1. Minisatellitler (\Variable Number of Tandem Repeats)

2. Mikrosatellitler (Short Tandem Repeats)

3. Makrosatellitler

Tek nikleotit polimorfizimleri (SNP), genomda bir pozisyonda iki ya da daha fazla
farkli niikleotidin bulunabilmesi durumudur (Brown, 2009). SNP’ ler insan
genomunda yayilmis halde bulunan ve en sik rastlanan polimorfizmlerdir ve insan
popiilasyonunda 10 milyon kadar oldugu tahmin edilmekte olup bunun 4 milyon
kadar tespit edilmistir. Ayrica bireylerin kimliklendirmesi, adli tip, hastalik risk
belirleme ve tedavi yontemi gelistirme ¢alismalarinda kullanilabilmektedirler

(Kashyap vd., 2004; Petkov vd., 2004; Stoneking, 2017).

Yapisal olmayan DNA bolgelerinde, 0Ozellikle farkli uzunluklarda niikleotid
dizilerinin degisik sayida, ard arda tekrarlanmasiyla olusan ve “satellit” olarak
adlandirilan diziler polimorfizm agisindan ¢ok biiyiik onem tasimaktadir (Perez-
Lezaun vd., 1997,a; Roewer vd., 1996). Tim kromozomlarda bulunan ve yuksek

diizeyde polimorfizm gdsteren satellitler, tekrar biriminin uzunluguna bagl olarak



makrosatellitler, minisatellitler ve mikrosatellitler olmak (zere ii¢ gruba ayrilirlar
(Perez-Lezaun vd., 1997,a; Roewer vd., 1996). Minisatellitler ya da VNTR (Variable
Number of Tandem Repeat)’ler ylksek derecede polimorfik olan énemli genetik
belirteclerdir (Warburton vd., 2008). VNTR’lerde bir lokustaki tekrar sayisi
populasyondaki  bireyler arasinda ¢ok fazla degiskenlik gOsterdiginden
“hypervariable loci” olarak da bilinmektedir (Devlin vd., 1990; Tremblay vd., 2010).
Polimorfizm oranmin yiiksek olmasi nedeniyle adli tipta, babalik testinde, gen
haritalamada, identifikasyonda ve kalitsal hastaliklarin tanisinda (Kaiser vd., 2000;
Kashyap vd., 2004; Tamaki ve Jeffreys 2005; Yilmaz, 2008) ve popiilasyon genetigi
caligmalarinda kullanilmaktadir (Devlin vd., 1990). Diger bir tekrar dizisi olan
makrosatellitler, en az 100 bg tekrar birimlerinden olusmaktadir. Makrosatellitler
insan genomundaki diizenleyici rolii ve potansiyel yapisindan dolay1 son yillarda ¢ok
fazla dikkat gekmekte olup son yapilan arastirmalarda insan genomunda dagilmis
halde bulunan bilinen ve bilinmeyen bir¢cok makrosatellitin oldugunu belirtmislerdir
(Schaap vd., 2013).

1.2 Kisa Ardisik Tekrarlar (STR)

Genomda yayilmis bir halde goriilen mikrosatellitler ya da kisa ardisik tekrarlar
(STR-Short Tandem Repeats) 2-7 bg¢ tekrar dizilerinden olusmaktadir (Bodner vd.,
2016; Stoneking, 2017). Bu kiiglik tekrar birimlerinden dolay1r yogun bir sekilde
calistlan STR’ler, insan genomunun kii¢iik bir kismimi olusturmakta ve yiksek
oranda polimorfik olup kalitsal olarak sabittirler (Schaap vd., 2013; Edwards vd.,
1991). Tekrarlar kodlayan ya da diizenleyici bdlgelerde olabilirken, ¢ogu protein
kodlamayan gen bélgelerinde bulunmaktadir (Bediaga vd., 2015). Mikrosatellitler
yiiksek oranda okaryotik canlilarda bulunmakta ve akraba olmayan bireyler arasinda

cok fazla degiskenlik gostermektedir (Kashyap vd., 2004; Bodner vd., 2016) .

Mikrosatellitlerde yapilan galismalarla dimerik varyasyonlarin (Litt ve Luty 1989;
Weber ve May, 1989) artik daha iyi bilindigi, Alu tekrarlarinin poly (A)
kuyrugundaki tekrar dizilerinin dejenerasyonun polimorfik oldugu (Dryja vd., 1989;
Economou vd., 1990; Orita vd.,1990; Sinnett vd., 1990), insan genomunda trimerik
ve tetramerik STR’lerin yiiksek bir sekilde polimorfik oldugu (Edwards vd., 1989)

rapor edilmistir. Trimerik ve tetramerik STR’ler insan genomunda sikc¢a



goriildiglinden  genetik  haritalama ve DNA tiplendirme (parmak izi)

uygulamalarinda rahatlikla kullanilmaktadirlar (Edwards vd., 1991).

INSAN GENOMU

MITOKONDRIYAL DNA CEKIRDEK GENOM

KODLAYAN DIZILER KODLAMAYAN DIZILER
(Toplam genomun yaklasik %35) (Toplam genomun yaklagik %90-95
|
I 1
TEKRARLAMAYAN TEKRARLAYAN DNA
DIZILIER (Insan (Insan genomunun %25-30)
genomunun %70-75)

KOMSU DIZILER

LIDER DIZILER PSODOGENLER
FRAGMAN DIZILER (Yalanci Genler)
INTRONLAR

COGALTICILAR

SERPISTIRILMIS TEKRARLI DNA ARDISIK TEKRARLI DNA (10%)
(%10-15)

TEKRAR DIZiLi GENLER SATELIT
(Kodlayan Diziler) (Yaklasik % 5)
MIKROSATELLITLER hgiQ i
i MINISATELLITLER
MAKROSATELLITLER (Basit Diziler/STR)

Sekil 1.2 Insan genomunda polimorfik bélgeler (Kasyap vd., 2004)



STR lokuslarini tekrar birimlerinin yapisina gore li¢ gurupta incelemek miimkiindiir

(Mdller vd., 1994; Urquhart vd., 1994):

i. Basit STR’ler: Baz dizilimlerinin sayist ve uzunlugu aymi olan tekrar

yapilaridir. Orn; Hum THO1 (Human Tyrosine Hydroxylase gene),

ii. Bilesik STR’ler: Baz dizilimleri sirasi birbirinden farkli olan ve genelde
tetraniikleotid olarak goriilen tekrar yapilaridir. Or: HUmvWFA31 (Human von

Willebrand Factor gene),

iii. Kompleks STR’ler: Baz dizilimi ve sayis1 tamamen birbirinden farkli olan
tekrar yapilaridir. Or: D21S11.

Identifikasyonda kullanilan STR’larin  yaklasik %50’si  oldukca polimorfik
(Stoneking, 2017) olup, ilk olarak identifikasyon i¢in 1990’larin baglarinda
kullanilmaya baslanilmistir (Edwards vd., 1991; Edwards 1992). STR lokuslarinda
cok farkli mutasyon mekanizmalart gorilmekte ve bu mutasyonlar DNA
replikasyonu sirasinda DNA polimerazin kaymasindan dolay: tekrar dizilerinin kaybi
ve kazanci seklinde olusur (Stoneking, 2017). Yapisal olmayan polimorfik bolgelere
ait alellerin mutasyonlar1 biriktirebilme 6zellikleri evrilme hizinin hesaplanmasi ve
gen goglnun izlenmesinde daha tutarli bilgi olusturacagindan dolayr STR gibi
bolgeler filogenetik caligmalarda ve insan yayilim modellerinin olusturulmasinda
bilgi kaynag: olarak kullanilmaktadir (Gomolka vd., 1994). STR’ ler ayrica genetik
haritalamada (Gomolka vd., 1994; de Knijff vd., 1997), popiilasyon genetigi
calismalarinda (Roewer vd., 1996) ve adli tipta (Jobling vd., 1997) guvenilirlikle
kullanilan 6nemli belirteglerdir. Heterozigotluk orani, diglama giicii, ayrimlama giicii,
babalik indeksi yiiksek ve uyusma olasilig1 diisiik olan STR lokuslar1 ¢alismalarda
yiiksek verim sagladiklari i¢in tercih nedenidirler (Tereba, 1999).

STR lokuslar diinya ¢apinda yaygin olarak kullanildigindan 1992 yilinda ISFH
(International Society of Forensic Hemogenetics, Uluslararas1 Adli Hemogenetik
Dernegi) allel ve lokuslarin adlandirilmasi i¢in standart kurallar belirlemistir. STR
lokus isimlerdinde ilk harf olan “D” DNA molekuluni; ikinci sirada bulunan rakam
lokusun kromozom (zerindeki konumunu; iiiincii sirada olan “S” harfi (ingilizce

Single (tek) kelimesinden koken alir) DNA dizisinde tek oldugunu ve sondaki



rakamlar ise kromozom iizerinde yer alan diger STR lokuslar1 arasindaki ayirici

numaralandirmay1 gostermektedir. Orn: D21S11, D5S818, D18S51 gibi.

STR lokuslarinin allellerinin isimlendirilmesi ise tekrar birimlerinin sayisina gore
degismektedir. Orn: bir allel, ard arda tekrarlanan 8 allel iceriyorsa “allel 8” olarak,
varyant alleller isimlendirilmesi ise tam olarak tekrar eden allel sayis1 yazilir ve
nokta ile eksik baz iceren tekrar dizisinden ayrilarak yapilmaktadir. Ornegin, allelleri
5-10 arasinda degisen tetraniikleotid tekrarlardan olusan THO1 lokusunun 9.3 alleli,
allel 10’dan, yedinci tekrar dizisindeki Adenin kaybindan dolay1 1 baz gifti daha kisa
oldugundan dolay1 allel 9.3 olarak adlandirilmistir (Technical Note, 1994).

Allel 8

I -:tc[ aatc [ aatc [aatc [aatc [aatc | aatc] aatc [N

Allel 9.3

I -~ 1G [ AATG [ AATG [ AATG [ AATG [AATG | ATG | aatG | aaTG [aaTc [

Sekil 1.3 THO1 lokusundan allel 6rnekleri

Ayrica protein kodlayan genlerde, genin ismi kullanilarak, 3'—5' yoniinde okunarak
kodlama yapilmaktadir. Ornegin, THO1; tekrar dizinin Tirozin Hidroksilaz geninde,

1. intron tizerinde bulundugunu ifade etmektedir (Gettings vd., 2015).

STR kullanimin1 daha yaygin ve pratik bir hale getirmek i¢in 1990’larin basinda
ABD’de FBI tarafindan belirlenen 13 STR (D8S1179, D21S11, D7S820, CSF1PO,
D3S1358, THO1, D13S317, D16S539, D2S1338, D19S433, VWA, TPOX, D18S51,
Amelogenin, D5S818, FGA) lokuslarin yer aldigit CODIS (Combined DNA Index
System (Birlesik DNA Indeks Sistemi)) adiyla bilinen bir veritaban1 kurulmustur.
Daha sonrasinda ingiltere ve Avrupa’nin ¢ogunda kullanilan 10 STR (D2S1338,
D19S433, FGA, THO1, vWA, D3S1358, D8S1179, D16S539, D18S51 ve D21S11)
lokusu daha eklenerek ABD’den 50 eyaletten ve Ingiltere’de yaklasik alti milyon
bireyin profilinin bulundugu bu veri tabani ile babalik testi, adli vakalar, kayip
kisilerin bulunmasi, identifikasyon gibi durumlarin ticari kitler araciligiyla daha
kolay bir sekilde sonuglanmasi saglanmistir. (Butler vd., 2006; Collins vd., 2004;
Tamaki ve Jeffreys, 2005)



1.3 Cahismaya Dahil Edilen Lokuslar

Bu tez caligmasinda genotiplendirilen STR lokuslari;; D3S1358, D5S818, D7S820,
D8S1179, D13S317, D16S539, D18S51, D21S11, CSF1PO, FGA, THO1, TPOX,
VWA, SE33, D1S1656, D2S441, D10S11248, D12S391, D22S51405 ve Amelogenin

lokuslaridir.

D3S1358 lokusu, 3. kromozomun kisa kolu iizerinde (3p21.31) bulunan
tetranukleotid tekrarlardan olugsmaktadir. Mutasyon oran1 % 0,12 olarak hesaplanmis
olup, 8 - 20 arasinda degisen tekrar dizilerinden olusmaktadir. Tekrarlar ilk 6nce
[TCTA] ve devaminda [TCTG] seklinde goriilmektedir. Ayrica tekrar bolgelerinde
tek ya da dindkleotit varyantlar gorulmektedir (Gettings vd., 2015;
https://strbase.nist.gov/str_D3S1358.htm, 16.03.2018).

D5S818 lokusu, 5. kromozomun uzun kolu dzerinde (5023.2) bulunan basit
tetranukleotittir. Lokusun mutasyon oram1 % 0,11 olarak hesaplanmistir ve tekrar
dizileri 6-18 arasinda degisen birimlerden olusmaktadir. Tekrar dizini [AGAT] olup
varyant alleli x.1 ve x.3  seklindedir  (Gettings vd.,, 2015;
https://strbase.nist.gov/str_D5S818.htm, 16.03.2018).

D7S820 lokusu, 7. kromozomun uzun kolu (7921.11) dzerinde bulunan basit
tetraniikleotid tekrarlardan olugmaktadir. Tekrar dizisi 5-16 arasinda degismekte olup
tekrarlayan dizi [GATA] seklindedir. Mutasyon orani1 %0,10 olarak hesaplanmuistir.
Lokusta tek bazin insersiyonu ya da delesyonundan kaynakli X.1 ve X.3 varyantlar
tespit edilmistir (Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_D7S5820.htm,
16.03.2018).

D8S1179 lokusu, tetraniikleotid tekrarli dizilerden olusmus olup 8. kromozomun
uzun kolu tizerinde (8q24.13) yer almaktadir. Lokusun allelleri 7 ile 20 arasinda
degismekte ve tekrar dizini [TCTA] [TCTG] seklinde devam etmektedir. Mutasyon
oraninin % 0,14 oldugu belirtilmistir. STRBase veri tabaninda ¢ok sayida varyant
allel rapor edilmistir, ancak bugiine kadar tekrar birimlerinin sekanslar
belirlenmemistir  (Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_D8S1179.htm,
16.03.2018).


https://strbase.nist.gov/str_D3S1358.htm
https://strbase.nist.gov/str_D5S818.htm
https://strbase.nist.gov/str_D7S820.htm
https://strbase.nist.gov/str_D8S1179.htm

FGA lokusu, insanlarda 4. kromozomun uzun kolu (zerinde (4928) bulunan Alfa
Fibrinojen geninin 3. intron bolgesindedir ve tetranukleotid tekrar dizileri
icermektedir. Lokusun allelleri 12,2 ile 51,2 arasinda degismekte ve tekrar dizinleri
[TTTC]® [TTTT] [TTCT] [CTTT]" [CTCC] [TTCC)? seklinde devam etmektedir.
Mutasyon orant % 0,28 olarak belirtilmigtir. TT diniikleotidinde x.2 varyant alleli
yaygin bir sekilde goriilmekte olup, diger x.1 varyant1 tekrar dizisine tek bir T baz
nikleotitin baglanmasiyla olusmaktadir. STRBase veri tabaninda rapor edilen x.3
varyanti  gozlenmis fakat dizisi belirlenmemistir  (Gettings vd., 2015;
https://strbase.nist.gov/str_FGA.htm, 16.03.2018).

CSF1PO lokusu, insanda 5. kromozomun uzun kolu uUzerinde (5933.1) CSF-1
reseptdr geni icin c-fms proto-onkogeninin 6. intronu igerisinde yer almaktadir ve
tetraniikleotid tekrar dizilerinden olusmaktadir. Allel tekrarlar1 5-16 arasinda
degismekte olup tekrarlayan dizi [AGAT] seklindedir. Mutasyon orani1 %0,16 olarak
hesaplanmis olup ¢ok sayida varyant allelin varlig1 bildirilmistir (Gettings vd., 2015;
https://strbase.nist.gov/str_CSF1PO.htm, 16.03.2018).

D10S1248 lokusu, 10. kromozomun uzun kolu tzerinde (10926.3 ) bulunan basit
tetraniikleotid yapidaki tekrar dizilerinden olusmaktadir. Allelleri 7 ile 19 arasinda
degismekte ve [GGAA] tekrarlarindan olusmaktadir. Bugune kadar [GGAA] tekrar
dizininin tek niikleotid degisimi ile [AGAA] doniisiimii seklinde tek bir varyant (X.1)
gorilmiistir  (Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_D10S1248.htm,
16.03.2018).

D12S391 lokusu 12. kromozomun kisa kolunda yerlesik olup yiiksek derecede
polimorfik olan bir tetranukleotid tekrar dizisi icermektedir. Allel tekrarlari 15 ile 26
arasinda degismektedir ve [AGAT] [AGAC] tekrar dizinlerinden olusmaktadir.
STRBase veri tabaninda lokusta x.1, X.2 ve x.3 varyant allelleri rapor edilmistir
(Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_D12S391.htm, 16.03.2018).

D13S317 lokusu, basit [TATC] tetroniikleotid dizinlerinden olusan ve 13.
kromozomun uzun kolu (13g31.1) Gzerinde yerlesik bir lokustur. Lokusun alleleri 5
ile 17 arasinda degismekte olup mutasyon orani %0,14 olarak hesaplanmistir. Bu
lokusta varyantlar (x.1 ve x.3) tespit edilmis ancak dizileri heniiz rapor edilmemistir
(Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_D13S317.htm, 16.03.2018).
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D16S539 lokusu, 16. kromozomunun uzun kolunda (16g24.1) bulunan ve allelleri 4
ile 16 arasinda degisen basit bir [GATA] tetranlikleotit tekrar dizisi iceren lokustur.
Lokustaki mutasyon oraninin % 0,11 oldugu belirtilmistir. STRBase veri tabaninda
alleller rapor edilmis fakat bugiine kadar sekanslar1 belirtilmemistir (Gettings vd.,
2015; https://strbase.nist.gov/str_D16S539.htm, 16.03.2018).

SE33 lokusu, bugiine kadar ¢alisilan lokuslar icerisinde en fazla gesitlilik gosteren
lokustur ve 6. kromozomun uzun kolu (6914) Uzerinde, B-aktin ile ilgili ps6édogen
icerisinde yerlesik olup [AAAG] tekrar dizisinden olusmaktadir. Lokusun allelleri 3
ile 39,2 arasinda degismekte olup STRBase veri tabaninda ¢ok fazla varyant allel
rapor edilmistir. Allel dizilerinin uzunlugu 197 ile 343 baz ¢ifti arasinda
degismektedir. Mutasyon oraninin %0,64 oldugu belirtilmistir. SE33 lokusu Alman
Ulusal DNA veritabaninda da yer almakta ve Avrupa’da yaygin bir sekilde
kullanilmaktadir ~ (Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_SE33.htm,
16.03.2018).

THO1 lokusu, 11. kromozomun kisa kolu tiizerinde (11p15.5) bulunan Tirozin
Hidroksilaz geninin ilk intronunda yerlesik olup basit tetranikleotit dizilerden
olusmaktadir. ~ Allelleri 3- 14 arasinda degismekte ve [AATG] dizisinin tekrar
gortulmektedir. Mutasyon orani %0,01’dir. STRBase veri tabaninda x.1 ve x.3
varyant allelleri yer almaktadir, ancak dizileri heniiz rapor edilmemistir (Gettings

vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_THO01.htm, 16.03.2018).

TPOX lokusu, 2. kromozomun kisa kolunda (2p25.3) Tiroid Peroksidaz geninin
sonuna yakin kisminda yerlesik olan ve basit tetrantkleotit diziler barindiran bir
lokustur. Lokusun allelleri 4 ile 16 arasinda degismekte olup [AATG] tekrarlarindan
olusmaktadir. STRBase veritabaninda x.1, x.2 ve x.3 varyantlar1 yer almaktadir.
Mutasyon oraninin % 0,01 oldugu belirtilmistir (Gettings vd., 2015;
https://strbase.nist.gov/str_TPOX.htm, 16.03.2018).

VWA lokusu, tetraniikleotid tekrar dizilerinden olusmaktadir ve 12. kromozomun
kisa kolu (12p13.31) lizerindeki von Willebrand Factor geninin 40. intron kisminda
yer almaktadir. Allelleri 10 ile 25 arasinda degismekte ve tekrar dizini [TCTA]
[TCTG] seklinde devam etmektedir. Lokusun mutasyon orant % 0,17 olarak
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hesaplanmis ve lokusta ¢ok fazla varyant allel bildirilmistir (Gettings vd., 2015;
https://strbase.nist.gov/str_VWA .htm, 16.03.2018).

D18S51 lokusu, 18. kromozomun uzun kolu (18921.33) lzerinde yerlesik olup basit
tekrantkleotit tekrar dizilerinden olusmaktadir. Lokusun allelleri 7 ile 40 arasinda
degismekte ve [AGAA] tekrar dizilerinden olusmaktadir. Mutasyon oraninin % 0,22
oldugu belirtilmistir. Lokus igin x.1, x.2 ve x.3 varyant allelleri rapor edilmistir
(Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_D18S51.htm, 16.03.2018).

D1S1656 lokusu, 1. kromozomun uzun kolunda (1g42) yerlesik olan tetraniikleotid
tekrar dizileri iceren bir lokustur. Allelleri 9 ile 21 arasinda degismekte ve [TAGA]
dizisinin tekrar1 gorilmektedir. Lokusta iki varyant (x.1 ve X.3) tanimlanmuistir;
ilkinde 3’ucunda tek baz degisimi ile [TAGA] dizisinin [TAGG] tekrarina
doniismesi, digerinde ise TGA seklinde tg¢lii niikleotite doniismesi s6z konusudur
(Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_D1S1656.htm, 16.03.2018).

D21S11 lokusu, 21. kromozomun uzun kolu (21g21.1) uzerinde yerlesik olup
kompleks tetraniikleotit yapilardan olusmaktadir. Allelleri 12 ile 41,2 arasinda
degismekte ve [TCTA] [TCTG] tekrar dizilerinden olusmaktadir. Mutasyon orani
% 0,19 olarak hesaplanmistir. STRBase veri tabaninda x.1 ve x.2 varyant allelleri
rapor edilmigtir (Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_D21S11.htm,
16.03.2018).

D22S1045 lokusu, triniikleotit tekrar dizilerinden olusmakta olup 22. kromozomun
uzun kolu (22912.3) iizerinde yerlesiktir. Allelleri 8 ile 20 arasinda degismektedir.
Lokus [ATT] [ACT] [ATT] tekrar dizilerinden olusmaktadir. Lokus digerleri kadar
polimorfik olmasada yaygin sekilde miniSTR olarak kullanilmaktadir (Gettings vd.,
2015; https://strbase.nist.gov/str_D22S1045.htm, 16.03.2018).

D2S441 lokusu, tetraniikleotit tekrar dizisi icermekte olup 2. kromozomun kisa kolu
(2p14) Uzerinde yerlesiktir. Allelleri 8 ile 17 arasinda degismekte ve [TCTA] basit
tekrar dizilerinden olugsmaktadir. STRBase veritabaninda x.3 varyant alleli rapor
edilmistir (Gettings vd., 2015; https://strbase.nist.gov/str_D2S441.htm, 16.03.2018).

Amelogenin lokusu hem X hem de Y kromozomu Uzerinde yer alan cinsiyet
belirleyen lokustur. AMELX, X kromozomu (Xp22.1) uzerinde 10.676 Mb ve
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11.075 Mb bolgelerinde; AMELY, Y kromozomu (22.3 Yp11.2) Uzerinde 6.441 Mb
ve 6.781 Mb bolgelerinde lokalize olmustur (Butler vd., 2006; Gordiz, 2017).

1.4 Amag

Ayni bolgede uzun siire yasamis, ayni tiire ait, potansiyel olarak kendi aralarinda
ciftelesebilen bireylerden olusan topluluga popiilasyon adi verilir. Populasyon
genetigi o toplumdaki bireylerin sahip oldugu allelleri ve bu allellerin nesilden nesile
nasil aktarildigini, korundugunu; seleksiyon, mutasyon ve géc gibi faktorlerin allel
frekanslarini nasil degistirdigini inceyen bilim dalhidir (Klug vd., 2009; Stoneking,
2017). Bir bireyin sahip oldugu genler bize o toplum hakkinda yeterli bilgiyi vermez,

toplumun genetik evrimini anlamak i¢in popiilasyon bazinda inceleme yapilmalidir.

Bu c¢alismada, Giineydogu Anadolu Bolgesi populasyonunda 19 otozomal STR
lokusunun genotiplendirilmesi, allel frekanslarinin hesaplanmasi ve elde edilen
verilerin diger popiilasyon verileriyle karsilastirilmasi neticesinde popiilasyonlar
aras1 genetik uzakliklarin tayin edilmesi amaglanmigtir. Bu kapsamda, akrabalik
iliskisi olmayan, en az ii¢ jenerasyon ayni bolgede yerlesik, saglikli, goniilli 257
bireyde; ayrim giicli en yiiksek STR olan SE33 ile yaygin kullanilan 13 STR lokusu
(D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D13S317, D16S539, D18S51, D21S11,
CSF1PO, FGA, THO01, TPOX ve VWA) ve Avrupa Ulusal Veritabani’nin
genisletilmesi amaciyla 5 yeni lokus (D1S1656, D2S441, D10S11248, D12S391 ve
D22S1405) olmak tizere toplam 19 lokusun c¢alisilmast hedeflenmistir. Ayrica

cinsiyet tayini icin Amelogenin lokusunun genotiplendirilmesi de planlanmustir.
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BOLUM 2

KAYNAK OZETLERI

Cakir vd. (2003) tarafindan yapilan bir ¢alismada, Tiirkiye’nin Dogu Anadolu
Bolgesinin Van- Agn illerinden akraba olmayan 116 bireyde 15 otozomal STR
lokusu analiz edilmistir. Calisilan lokuslardan D5S818 lokusu harig tiim lokuslarda
Hardy-Weinberg (HW) esitliginden anlamli sapma goriilmemistir. Go6zlenen
heterozigotluk (HO) degerinin 0,569 (TPOX) ile 0,871 (FGA) arasinda degistigi;
dislama olasiligimin (PE) 0,246 (TPOX) ile 0,736 (FGA) arasinda degistigi
saptanmistir. Ayrim giicii 0,835 ile en diisiik TPOX lokusunda ve 0,976 ile en yuksek
Penta E lokusunda tespit edilmistir. Tum lokuslar ig¢in kombine ayrim giicii
0,999999999999999997 ve kombine uyusma olasiligi  0,9999896 olarak
hesaplanmistir. Calisma verileri daha o©nce yapilmis olan ¢alismalar ile
karsilastirildiginda THO1, FGA ve D8S1179 hari¢ diger lokuslarda anlamli bir
farklilik goriilmemistir (Cakir vd., 2003).

Giliney Tunus’da birbiri ile akrabalik iliskisi olmayan 201 gonilli bireyde 10
otozomal STR lokusunun allel frekans1 ve adli istatistiksel parametreleri ¢alisiimistir.
Tiim lokuslar analiz edildiginde Bonferroni dogrulamasindan sonra sadece D8S1179
lokusunda HW esitliginden anlamli sapma goriilmiistiir. D18S51 bilgilendirme gucu
en yuksek lokus, D3S1358 ise bilgilendirme giicii en diisiik lokus olarak
tamimlanmistir.  Calisilan STR lokuslarinin kombine PD degeri 0,999999999999976
ve kombine PE degeri 0,99982 olarak hesaplanmistir. Giiney Tunus popiilasyonu ile
diger dort popiilasyon karsilastirildiginda D3S1358, vWA ve FGA lokuslar
disindaki lokuslarda anlamli farkliliklar oldugu goriilmiistiir. Bu c¢alisma Arap
popllasyonunda adli kimliklendirme ve babalik testleri i¢in Onemli veriler
saglamistir (Mahfoudh-Lahiani vd., 2006).

Cariolou vd. Kibris’ta akraba olmayan 1475 Kibrisli Rum bireyde 15 otozomal STR
lokusunu g¢alismiglardir. Bonferroni dogrulama testinden sonra THO1 ve D21S11

lokuslarinin HW dengesinden sapma gosterdigi rapor edilmistir. Kibrisli Rum
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popllasyon verileri daha oOnce yaymlanan Avrupa popllasyon verileri ile
karilastirildiginda; italyan popiilasyonuna genetik olarak yakin ve Cek
popiilasyonuna uzak oldugu sonucuna varilmistir. Bolgeye 6zgii olan bu ¢alisma ile
adli tip, ebeveyn tayini ve kayip kisi arastirmalarinda kullanilmak {izere bir

veritabani olusturulmustur (Cariolou vd., 2006).

Banglades popiilasyonunda, rastgele secilen, akrabalik iligkisi olmayan 211 bireyde
10 otozomal STR lokusunun allel frekansi ve istatistiksel parametreleri incelenmistir.
Calisilan lokuslardan yedisi icin populasyonun HW dengesinde oldugu ancak diger
D21S11, D18S51 ve FGA lokuslart agisindan sapma goézlendigi bildirilmistir. STR
lokuslar1 iginde PIC (Polimorfik Bilgi Icerigi) degeri en yilksek olan 0,85 ile FGA
lokusu olarak belirlenmistir. Kombine PD degerinin 0,9999999994’den, kombine
PE’nin 0,99998°den yiiksek oldugu ve kombine PM degerinin 5,8x10™ oldugu
bildirilmistir. Bu ¢aligmada analiz edilen 10 otozomal STR lokusunun Banglades
popiilasyonunda babalik testlerinde ve kisisel kimliklendirme  ¢aligmalarinda

kullanilabilecegi belirtilmistir (Ferdous vd., 2006).

2006 yilinda yapilan bagka bir calismada; Yunanistan’in kuzey popiilasyonunda
akrabalik iligkisi olmayan 318 bireyde 15 otozomal STR lokusu analiz edilmistir.
Tiim lokuslar incelendiginde sadece D8S1179 (p=0,04) lokusunda HW esitliginden
anlamli sapma goriilmiistiir. Fakat Bonferroni dogrulmasindan sonra bunun énemli
olmadig1 saptanmustir. En yiiksek gen c¢esitliligi (0,8962), en fazla ayrim giicii
(0,9788) ve en yiiksek dislama giiciiniin (0,7880) Penta E lokusunda goriildigi
saptanmistir. Daha once nadir goriilen 22,3 allellinin FGA lokusunda tek bireyde
gortldiigli belirtilmistir. Allel frekanslari hesaplandiginda Yunan popiilasyonunda
daha &nce yayinlanan 13 lokusun 12’sinde anlamli fark olmadigi belirtilmistir. Ikili
olarak karsilagtirildiginda FGA lokusunda onemli farklilik oldugu goriilmiistiir,
ancak Bonferroni dogrulamasindan sonra bunun 6nemli olmadig1 tespit edilmistir

(Kovatsi vd., 2006).

Nepal popiilasyonunda akrabalik iliskisi olmayan, 12 farkli guruptan 953 bireyde 21
otozomal STR lokusu calisilmistir. Bonferroni dogrulamasindan sonra Penta D,
TPOX ve F13A01 lokuslarinda HW dengesinden anlamli sapmalar bulunmustur.
Tiim lokuslar incelendiginde en yiiksek PD degeri (0,9847) ve PE degeri (0,7197)

Penta E lokusunda goriilmiistiir. Bu ¢alisma ile Nepal popiilasyonundaki heterozigot
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eksikligi, heterozigot fazlaligi ve bos alleller belirlenmistir. Nepal ve yakin
komsular1 karsilastirildiginda bazi anlamli farkliliklar oldugu saptanmistir. Calisma
sonucunda bulunan bos alleller ve yeni bulunan alleller “Kisa Tekrar Dizileri DNA
Internet veri tabanina (Short Tandem Repeat DNA Internet DataBase (STRBase))”
eklenmistir (Kraaijenbrink vd., 2007) .

Bati Kolombiya’daki ii¢ popiilasyonda (Caldas, Quindio ve Risaralda) saglikli,
akraba olmayan 1944 bireyde 15 otozomal STR lokusu ¢alisilmistir. Tiim lokuslar
analiz edildiginde Bonferroni dogrulamasindan sonra Risaralda popilasyonunda
D19S433 (p=0,0012) lokusu hari¢ 6nemli bir sapma goriilmemistir. Tiim lokuslarin
kombine uyusma olasilifn  ve kombine dislama olasilifi  sirasiyla
0,999999999999999998 ve 0,999997 olarak hesaplanmustir. Istatistiksel parametreler
hesaplandiginda Kolombiya popiilasyonu ile Brezilya, Guatemala, Meksika ve
Ekvator Kizildereli Kichwas popiilasyonlar1 arasinda anlamli farkliliklar oldugu

goriilmiistiir (Porras vd., 2008).

Sanchez-Diz vd. (2008) tarafindan yapilan ¢alismada; Yunanistan’da yasayan genel
Yunan popiilasyonunu temsil edecek sekilde, saglikli, akraba olmayan 300 bireyde
16 otozomal STR lokusu incelenmistir. TUm lokuslar igin kombine PD degeri
0,999999999 ve kombine PE degeri 0,999999816 olarak hesaplamistir.
Heterozigotluk ve polimorfizm derecesi en yiksek olan lokus SE33 olarak
tanimlanmistir.  Avrupa popiilasyonlar1 ile karsilastirildiginda genetik uzaklik
degerlerinin diisiik oldugu goriilmiistiir. Popiilasyon farklilasma testleri ve c¢oklu
testler icin Bonferroni duzeltilmesi sonrasinda Yunan populasyonunun Podlasie
populasyonu ile 9 lokusta, Kuzey Polonya populasyonu ile 14 lokusta ve Kosovali
Arnavut populasyonu ile 14 lokusta anlamli farklilik gosterdigi bildirilmistir
(Sanchez-Diz vd., 2008).

Italya'min 9 farkli bolgesinden 441 bireyde 15 otozomal STR lokusunun allel
frekanslar1 belirlenmistir. Kombine PD 0,9999999997, kombine PE 0,964708775 ve
kombine uyusma olasilig 3.33x10® icinde 1 olarak hesaplanmistir. Bonferroni
dogrulama testinden sonra HW dengesinden herhangi bir sapma goriilmedigi
bildirilmistir. Farkli Akdeniz popiilasyonlar1 ile lokus-lokus karsilagtirma

yapildiginda Bosna Hersek popiilasyonu ile 9 lokusta , Ispanya ile 10 lokusta ve
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Kosova Arnavut popllasyonu ile 12  lokusta anlamli farklilik go6zlenmistir
(Brisighelli vd., 2009).

Omran ve arkadaglarinin 2009 yilinda Yukar (Giiney) Misirdaki bes popiilasyonda
yasayan akraba olmayan, goniillii 265 bireyde 15 otozomal STR lokusunun genetik
parametrelerini ¢aligmiglardir. Tiim lokuslar arasindaki en yiiksek PIC degeri 0,88 ile
DI18S51 ve en disiik 0,62 ile TPOX lokusunda oldugu saptanmistir. Kombine
diglama olasiligi 0,99999868 ve kombine uyusma olasihg 1,93x10™® olarak
hesaplanmistir. Bonferroni dogrulmasindan sonra iki (D18S51 ve D5S818) lokusta
anlamli farklilik oldugu goriilmiistiir. Yukar1 Misir popiilasyonu ile Misir’daki diger
etnik popiilasyonlarla karsilastirmalar yapildiginda Kahire’deki Kafkas popiilasyonu
ile Misir Hiristiyan popiilasyonlari arasinda énemli farklilik olmadigi fakat El- Minia
sehri popiilasyonundan sekiz lokustan birinde farklilik oldugu saptanmustir.
Molekiiler seviyede Tantana’daki Misirli Miisliimanlar ile karsilastirildiginda diisiik
duzeyde onemli olmayan bir farklilik goriilmiistir. Siwa’daki Berber popilasyonu ile
Adaima’dan (Yukar1 Misirda bir sehir) bir popiilasyonla karsilastirildiginda Yukari
Maisir ile gok fazla farkliliklar oldugu bildirilmistir (Omran vd., 2009).

Ozkorkmaz vd. (2009) tarafindan yapilan bir ¢alismada, Tiirkiye nin yedi bdlgesini
temsilen toplam 100 (Giineydogu Anadolu Bolgesinden sadece 9 0rnek) bireyde 10
STR lokusu incelenmistir. Lokuslarin higbirinde HW esitliginden sapma
gozlenmemistir. PD degeri 0,99999999999988 ve PE degeri 0,999994 olarak
hesaplanmistir. Tiirkiye popiilasyonun allel frekanslar1 daha dnce yayinlamis veriler
ile kargilastirildiginda vWA lokusunun 22 alleli ve D19S433 lokusunun 9 allelinin
Cin, Bati-Kuzey Afrika ve Cek popiilasyonlarinda gorilmedigi tespit edilmistir.
Kombine PE degeri karsilastinldiginda Cin, Cek ve Kuzey Afrika
popiilasyonlarindan ¢ok daha yiiksek, Bati Afrika popiilasyonundan ise ¢ok diisiik
oldugu saptanmistir. Kombine PD degeri Cin ve Cek popiilasyonlarindan ¢ok az
yuksek iken, Kuzey ve Bati Afrika popiilasyonundan ¢ok az diisiik oldugu tespit
edilmistir (Ozkorkmaz vd., 2009).

Pakistan Islam Cumbhuriyetinde birbiriyle akraba olmayan 328 bireyde 15 otozomal
STR lokusunun allel frekanslari hesaplanmig ve komsu popiilasyonlar ile genetik
uzaklig1 incelenmistir. Tiim lokuslar incelendiginde Pakistan popiilasyonunun FGA,

TPOX ve THOI1 lokuslariin HW dengesinden anlamli sapma gosterdigi
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saptanmistir. Ayrim giicii en yiiksek lokus 0,925 ile D13S317 lokusu; diglama giicii
en yuksek lokusun 0,783 ile Penta E lokusu ve gozlenen heterozigotlugun en yiiksek
oldugu lokusun 0,897 ile Penta E lokusu oldugu gozlemlenmistir. Pakistan
popiilasyonu diger popiilasyonlar ile karsilastirildiginda Banglades popiilasyonu
hari¢ (sadece tek lokusta) diger popiilasyonlarda birgok lokusta anlamli farkliliklar
oldugu saptanmistir (Rakha vd., 2009).

Guney Brezilya’da akraba olmayan 388 bireyde SE33 lokusu dahil 11 otozomal STR
lokusunun genetik verileri analiz edilmistir. Tiim lokuslar incelendiginde Bonferroni
dogrulamasindan sonra HW dengesinden anlamli sapma goriilmemistir. Kombine PD
ve kombine PE degerleri sirasiyla 0,999999999999998 ve 0,9999817917 olarak
hesaplanmistir. PIC degerinin 0,7425 (D3S1358) ile 0,9403 (SE33) arasinda degistigi
saptanmistir. Heterozigotluk ve PIC degerleri goz oniinde alindiginda; en c¢ok bilgi

verici lokusun SE33 oldugu goriilmiistiir (Rodenbusch vd., 2009).

2009 yilinda yapilan baska bir calismada; Kolombiya’nin farkli bolgelerinden
akrabalik iligskisi olmayan, saglikli 617 bireyde 15 otozomal STR lokusu analiz
edilmistir. Tum alleller incelendiginde Bonferroni dogrulamasindan sonra HW
dengesinden anlamli sapma goriilmemistir. Kombine PE degeri 0,99999895;
kombine PD degeri 0,9999999°dan daha fazla ve kombine PM degeri 1,07888x10™
icinde 1 olarak hesaplanmistir. Kolombiya popiilasyonu ile diger Latin Amerika
popiilasyonlar1 karsilastirildiginda; en yiiksek genetik farklilik Brezilya populasyonu
ile elde edilmistir. Bu farkliligin karigim oranlarinin farkli olmasindan kaynaklandigi

disiiniilmiistiir (Sanchez-Diz vd., 2009).

Tillmar vd. (2009), Somali kokenli akraba olmayan 404 bireyde 15 otozomal STR
lokusunun allel frekansini belirlemislerdir. Tiim lokuslar incelendiginde uyusma
olasihg 1,18x10"’nmn i¢inde 1; kombine diglama giicii 0,999997676 olarak
hesaplanmistir. Tiim lokuslara ¢oklu testler i¢in kullanilan Bonferroni dogrulamasi
uygulandiktan sonra sadece D2S1338 lokusunda HW dengesinden anlamli bir sapma
oldugu goriilmiistiir. Allel frekanslar1 diger bes Afrika popiilasyonlar1 ile
karsilastirildiginda; iki Somali popiilasyonu ile 6nemli bir farklilik goériilmez iken,
Mozambik populasyonu ile 11 lokusta, Tanzanya populasyonu ile 12 lokusta ve
Uganda populasyonu ile 10 lokusta anlamli farkliliklar oldugu saptanmistir (Tillmar
vd., 2009).
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Chouery vd. (2010) c¢alismalarinda Libnan popllasyonundan 467 bireyde 17
otozomal STR lokusunu analiz etmislerdir. Bonferroni dogrulamasindan sonra,
hicbir lokusta HW esitliginden anlamli bir sapma olmadigi goriilmiistiir. Calismada
kullanilan (¢ farkli Kitte ortak paylasilan 13 otozomal STR lokusu agisindan Libnan
popiilasyonundaki bireyler arasinda dnemli bir farklilik olmadigi goriilmiistiir. Diger
popiilasyonlarla (Urdiin, Misir, Tiirkiye, Suudi Arabistan, Suriye ve Kafkaslar)
karsilastirlldiginda ~ Misir  popiilasyonunda ~ D5S818  lokusunda,  Suriye
popiilasyonunda FGA lokusunda ve Kafkas popiilasyonlarinda THO1 ve D8S1179
lokuslarinda anlamli farkliliklar goriilmistiir (Chouery vd., 2010).

Polonya’nin giineyinde yasayan Avrupa kokenli akraba olmayan 154 bireyde 15
otozomal STR lokusunun allel frekansi belirlenmistir. Bonferroni dogrulamasindan
sonra hicbir lokusta HW dengesinden anlamli sapma tespit edilmemistir. TUm
lokuslarin uyusma olasiigr 3,998x10™° ve ¢alismada ilk kez analiz edilen bes yeni
STR lokusunun uyusma olasilig1 ise 8,83x10” olarak hesaplanmustir. Bes yeni STR
lokuslarindan D1S1656 (0,975) ve D12S391 (0,972)’ nin ayrim giicii ¢ok yiiksek
ciktigindan, bu lokuslarin o6zellikle adli olaylarda rahatlikla kullanilabilecegi
belirtilmistir. Yeni @i¢ STR (D10S1248, D22S1045 ve D2S441) lokusu diger
popiilasyonlarla karsilastirildiginda Kuzey Polonya ve diger Avrupa popiilasyonlari
ile anlamli bir farklilik goriilmemistir. Fakat  Cin, Malayan ve Hindistan
popiilasyonlart arasinda anlamli farkliliklar oldugu saptanmistir (Parys-Proszek vd.,
2010).

Tiirkiye’de yapilan bir ¢calismada; Bolu populasyonunda STR verilerini elde etmek
amaciyla birbirleriyle akraba olmayan 175 bireyde 15 otozomal STR lokusu analiz
edilmistir. D18S51 ve D2S1338 lokuslarmin ayrim giicii en yiiksek, TPOX
lokusunun ise en diisiik lokuslar oldugu belirlenmistir. Bolu ile eski ilgesi Diizce’nin
en ayirt edici lokus ve paternite indeksi agisindan farkli 6zelliklere sahip oldugunun
ortaya ¢ikarilmasi ilging bir bulgu olmustur. Elde edilen sonugclar, 6zellikle goc
yasanan ve farkli etnik gruplar arasinda kiz alip vermenin sosyal agidan uygun
goriilmedigi bolgelerde genetik verilerin  etkilendigini ve yerel populasyon

calismalarinin 6nemini gostermistir (Tug vd., 2010).

Phillips vd. (2011) CEPH insan genom ¢esitlilik hiicre hatti panelini (CEPH-HGDP)
kullanarak global olarak dagilim gostermis 51 popiilasyonda 1061 bireyde 15 bilinen
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ve 5 yeni (D1S1656, D2S441, D10S1248, D12S391 ve D22S51045) Avrupa Standart
Seti (European Standard Set (ESS)) olmak Uzere toplam 20 otozomal STR lokusunu
analiz etmislerdir. Daha 6nce ESS STR lokuslari i¢in yayinlanmamis yeni genotipler
tespit edilmistir. Adli olaylarda bilgi vermesi agisindan CSF1PO, D5S818, D7S820,
DI13S317 ve TPOX lokuslar1 ile yeni ESS lokuslar1 karsilastirildiginda, yeni
lokuslarin ayrim giiciiniin daha giiglii oldugu tespit edilmistir. Ayrica yeni ESS STR
lokuslarinin CEPH-HGDP o6rneklerinin atalarinin belirlenmesi ve tek niikleotid
polimorfizmi g¢alismalarinda verimli bir sekilde kullanilabilecegi rapor edilmistir
(Phillips vd., 2011).

Libya popiilasyonunda yapilan baska bir ¢caligmada; Libya kdkenli akraba olmayan
99 erkek bireyde 15 otozomal STR Ilokusunun allel frekansi hesaplanmistir.
CSF1PO lokusu disindaki lokuslarda HW esitliliginden anlamli  sapma
goriilmemistir. En fazla genetik ¢esitlilik 0,889 ile FGA lokusunda, en yiiksek ayrim
giicii 0,968 ile D18S51 lokusunda goriilmiistiir. Kombine ayrim giici ve kombine
dislama giicliniin 0,999’dan daha fazla oldugu hesaplanmistir. Diger Kuzey Afrika
popiilasyonlari ile lokus-lokus karsilastirildiginda Tunus ve Fas popiilasyonu ile bes
lokusta; Misir popiilasyonu ile alti lokusta anlamli farkliliklar oldugu goriilmiistiir
(Khodjet el Khil vd., 2012).

Tiirkiye’de yapilan baska bir calismada Istanbul’da yasayan, akraba olmayan 141
bireyde 5 yeni otozomal STR lokusu ve 15 yaygin kullanilan otozomal STR
lokusunun allel frekansi belirlenmistir. Bonferroni dogrulamasindan sonra D7S820
ve FGA lokuslart igin populasyonun HW dengesinden sapma gosterdigi
bildirilmistir. Tiirk popiilasyonundaki her lokus i¢in allel sikligi, HGDP-CEPH
panelindeki Avrupa ve Ortadogu popiilasyonlar1 ile karsilagtirilmis ve Avrupa
populasyonunda D1S1656 hari¢ 20 lokusta herhangi bir farklilik goriillmemistir. Trk
populasyonunda 0,974 ayrim giicii ile D12S391 lokusunun en yuksek bilgilendirme
guicune sahip oldugu sonucuna varilmigtir (Bulbdl vd., 2013).

El Andari vd. (2013); Liibnan popiilasyonunda farkli dini gruplari temsilen akraba
olmayan 505 bireyde 23 otozomal STR lokusunu ¢alismiglardir. Coklu testler igin
Bonferroni dogrulamasi uygulandiktan sonra D22S1045 lokusunun HW esitliginden
anlamli sapma gosterdigi tespit edilmistir. Calisilan lokuslar igerisinde en ylksek

ayrim giicii 0,993 ile SE33 lokusunda ve en diisiik ayrim giicii 0,839 ile TPOX
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lokusunda saptanmistir. Gozlenen heterozigotlugun en yiiksek SE33 (0,929)
lokusunda ve en disiik D22S1045 (0,644) lokusunda; beklenen heterozigotluk
degerinin en yiiksek SE33 (0,947) lokusunda ve en diisiik TPOX (0,664) lokusunda
oldugu bildirilmistir (EI Andari vd., 2013).

fran’in giineybatisinda bulunan Fars ilgesinden farkli etnik gruplardan, akrabalik
iligkisi olmayan, saglikli 100 bireyde 15 otozomal STR lokusu analiz edilmistir. TUm
lokuslar incelendiginde D13S317 (p=0,0458) ve TPOX (p=0,0477) lokuslar1 hari¢
HW dengesinden sapma goriilmemistir. Gozlenen heterozigotluk degerinin 0,6500
(TPOX lokusu) ile 0,8783 (D2S1338 lokusu) arasinda degistigi bildirilmistir.
Kombine ayrim giicii 0,9999999999999999 ve kombine dislama giicii0,999998
olarak hesaplanmistir. PE degeri i¢in en disiik deger TPOX (0,355) lokusunda, en
yuksek deger ise D2S1338 (0,751) lokusunda saptanmistir. FGA ve D2S1338
lokuslarin ayrim giiciiniin ¢ok yiiksek oldugu gortilmiistiir (Hedjazi vd., 2013).

Almanya’ya go¢ eden 78 kadin ve 222 erkek olmak iizere toplam 300 Tiirk bireyde;
16 otozomal STR lokusu ¢alisilmistir. Bu ¢alisma ile Alman veritabanina bes yeni
STR (D1S1656, D2S441, D10S1248, D12S391 ve D22S1045) lokusu verileri
eklenmis olup, bu STR lokuslarindan ayrim giicii en zayif olanin D22S1045 lokusu,
en yiiksek olanin ise D12S319 lokusu oldugu tespit edilmistir. Yeni STR lokuslar1
diger popiilasyonlarla karsilastirildiginda Tiirk popiilasyonun heterojen yapisindan
dolay1 Avrupa ve Kuzey Amerika ile ¢esitli benzerlik ve farkliliklar gézlendigi; Asya
popllasyonunun Gana ya da El-Salvador popiilasyonlart ile anlamli farkliliklar
oldugu rapor edilmistir (Poetsch ve von Wurmb-Schwark, 2013).

Giiney Brezilya’nin Prana popiilasyonunda akraba olmayan, saglikli 820 bireyde 15
otozomal STR lokusu ¢alisilmistir. Bonferroni dogrulamasindan sonra hicbir lokusta
HW  dengesinden sapma  gozlenmemistir. Kombine ayrim  giiciiniin
0,999999999999999999 ve kombine diglama giiciiniin  0,9999993 oldugu
bildirilmistir. Diger popiilasyonlarla karsilastirildiginda Avrupa’dan koken almis
Prana populasyonu ile Giiney Brezilya popiilasyonlari arasinda yakin bir iliski
oldugu goriilmiistir (Alves vd., 2014).

Bat1 Romanya popiilasyonunda akrabalik iliskisi olmayan 336 bireyde 15 otozomal

STR lokusu analiz edilmistir. Tim lokuslar incelendiginde Bonferroni
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dogrulamasindan sonra HW dengesinden anlamli sapma goriillmemistir.
Populasyonda 15 lokusun adli parametreleri incelendiginde kombine ayrim giiciiniin
0,999999999999999999722 ve kombine diglama giiciiniin 0,999999295 oldugunu
olarak hesaplanmistir. Bati Romanya ile diger popiilasyonlar karsilastirildiginda
Alman ve Yunan populasyonunda bir lokusdalokusta; Ruslarla iki lokusda; Trkler
ve Ispanyollar ile ii¢ lokusdalokusta ve Italyanlar ile dort lokusdalokusta anlamli
farklilik goriilmiistiir. Bati Romalilar ile Macaristan’da yasayan Macarlar ya da
Romanya’daki Macar etnik gruplar1 arasinda lokuslarda anlamli bir farklilik olmadigi
fakat Romanya’daki Szekler Macar etnik grubuyla bir lokusdalokusta (D21S11)
farklilik oldugu saptanmistir. Bati Romanya popiilasyonu ile diger Romen
popiilasyonlar1 karsilastirildiginda Transilvanya popiilasyonu ile bes lokusdalokusta
;Walachian populasyonu ile dort lokusdalokusta ve Dobrujan popilasyonu ile (g

lokusdalokusta anlamli farklilik oldugu gozlemlenmistir (Anghel vd., 2014).

Baransel vd. (2014); Bati Anadolu (Izmir) popiilasyonunda birbiri ile akraba
olmayan, saglikli 104 erkek bireyde 13 otozomal STR lokusunu c¢alismislardir.
Populasyonun tim lokuslar agisindan HW dengesinde oldugu saptanmistir. Her bir
lokusta frekansi 0,005-0,514 arasinda degisen 6-15 allel bulunmustur. En yuksek
ayrim giicli 0, 966 ile D18S51 lokusunda, en diisiik ayrim giici D5S818 (0,36),
CSF1PO (0,346) ve TPOX (0,514) lokuslarinda tespit edilmistir. Kombine ayrim
gicii 0,999 ve kombine dislama giicii 0,999 olarak hesaplanmistir. Daha O6nce
yayinlanmig diger Tiirk popiilasyonlart ile karsilagtirilldiginda anlamli bir fark

goriilmedigi bildirilmistir (Baransel vd., 2014).

Kibris’ta yasayan, 205 kadin ve 296 erkek olmak iizere toplamda 501 akraba
olmayan, saglikli, rastgele secilmis Turk bireyde 15 otozomal STR lokusu
calistlmistir. Orneklerin analizinde lokuslarda duplikasyon ya da anlamsiz lokus
goriilmedigi ve dort lokusta sekiz varyant allel bulundugu rapor edilmistir. 15
otozomal STR lokusunun kombine PE degeri 0,9999995213 ve PM degeri
2,15717x107*® olarak hesaplanmistir. En yliksek PD degeri (0.969) ve PIC (0.86)
degeri ile D18S51 lokusunun Kibrish Tiirk popiilasyonunun en fazla bilgi veren STR
lokusu oldugu bildirilmistir. Bonferroni dogrulamasindan sonra higbir lokusta HW
esitliginden sapma olmadig1 goriilmiistiir. Diger popiilasyonlarla karsilastirildiginda
Tirk popiilasyonlarinda 15 lokusun 3’linde, Yunan popiilasyonunda 15 lokusun
4’tinde, Kibrisli Yunan popiilasyonunda 13 lokusun birinde ve Liibnan
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populasyonunda 15 lokusun 5’inde anlamli farklilik oldugu goriilmistiir. Kibrish
Tiirk popiilasyonu ile diger Tiirk popiilasyonlar karsilagtirildiginda Giineydogu
Anadolu Bolgesi ve Cukurova popiilasyonlar1 ile anlamli bir farklilik olmadigini,

fakat i¢ Anadolu bdlgesi ile anlamli farklilik oldugu saptanmustir (Giirkan vd., 2014).

Hossain vd. (2014) Banglades popiilasyonunda akraba olmayan 595 Bengalli bireyde
15 otozomal STR lokusunu analiz etmislerdir. Bonferroni dogrulamasindan sonra
HW esitliginden anlamli bir sapma olmadigi goriilmiistiir. Tiim lokuslarin kombine
PE degeri 0,9999992 ve kombine PM degeri 1,25 x 10" olarak hesaplanmustir. 0,863
ile en yiksek PIC degeri D2S1338 lokusunda tespit edilmis olup en az bilgi verici
lokus (P1C=0, 656) TPOX lokusu olarak rapor edilmistir. Asya ve Yeni Zelanda’dan
Bat1 Polenezya popiilasyonlari ile karsilastirildiginda Banglades popiilasyonunun
Hindistan’daki Rajbansive Bati-Bengal Palia popiilasyonlarina Bat1 Asya ya da Orta
Dogu bolgelerinde yasayan popiilasyonlarina nazaran genetik olarak daha yakin

oldugu sonucuna varilmistir (Hossain vd., 2014).

Pesik vd. (2014) tarafindan Rusya populasyonunda yapilan bir ¢alismada 7 farkli
kirsal bolgeden (Belgorod, Voronezh, Orel, Kursk, Ryazan, Arkhangelsk ve Rostov)
toplamda 647 bireyde 19 otozomal STR lokusu analiz edilmistir. En fazla allelik
cesitlilik SE33 (47 allel), FGA (18 allel), D21S11 (18 allel), D12S391 (17 allel) ve
D18S51 (16 allel) lokuslarinda, en az polimorfizm 7 allel ile TPOX lokusunda
saptanmistir.  Heterozigotluk degerinin 0,779 ile 0,798 arasinda degistigi
belirtilmistir. Rusya popiilasyonunda genetik cesitliligin en az Arkhangelsk
Bolgesinde ve en fazla Belgorod ve Ryazan Bdlgelerinde oldugu saptanmistir. Bu
calisma ile Rusya’nin merkez ve giliney popiilasyonlar1 karsilastirildiginda

heterozigotluk seviyelerinin benzer oldugu ve Kuzey Rusya’y1r temsil eden

Arkhangelsk bolgesinin daha diisiik oldugu goriilmiistiir (Pesik vd., 2014).

Estonya popiilasyonunda birbiriyle akraba olmayan, saglikli, rastgele secilen 303
bireyde 22 otozomal STR lokusu ¢alisilmistir. D22S1045 hari¢ diger lokuslarda HW
dengesinden anlamli sapma goriilmemistir. Estonya popiilasyonun kombine ayrim
guct 0,9999999999999999999999999877 olarak hesaplanmis olup, bu deger cok
yuksek oldugundan bu lokuslarin adli olaylarin ¢6ziimlenmesinde ve akrabalik
testlerinde kullanilabilecegi bildirilmistir. Komsular1 ile karsilastirildiginda bazi

anlamli farkliliklar goériilmiistiir: Isve¢ popiilasyonunda karsilastirilan lokuslarin %
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55’ inde, Rusya populasyonunda %41’inde, Polonya Popllasyonunda % 45’inde,
Beyaz Rusya ve Kuzey Almanya popiilasyonlarinda %47’°sinde anlamli farkliliklar

gbzlemlenmistir (Sadam vd., 2014).

Cin’in Fujian sehrinde akraba olmayan, saglikli 154 kadin bireyde iki kit kullanilarak
38 otozomal STR lokusu analiz edilmistir. Bonferroni dogrulamasindan sonra HW
dengesinden anlamli bir sapma olmadigi goézlemlenmistir. Kiimiilatif uyusma
olasiliginin 5.1646x107% oldugu saptanmistir. Ikili kombine dislama olasiliginin
0,99999996 ve tglii dislama olasiliginin 0,9999999999993 oldugu belirlenmistir.
Gozlenen heterozigotluk icin en yiiksek degerin FGA (0,8896) lokusunda ve en
diisiik degerin TPOX (0,5325) lokusunda oldugu; ayrim giclnin 0,9658 (D18S51)
ile 0,7671 (TPOX) arasinda degistigi bildirilmistir. Kadin popiilasyonu diger Cin
etnik popiilasyonlari ile karsilastirildiginda, diger Cin popiilasyonlarindan oldukca

farkli oldugu saptanmistir (Yuan vd., 2014).

Birlesik Arap Emirligi popiilasyonunda yapilan bir calismada saglikli, akraba
olmayan, rastgele secilen, gondlli 519 bireyde 21 otozomal STR lokusu analiz
edilmistir. Heterozigotluk degerinin % 65 (TPOX) ile %92 (SE33) arasinda
degismekte oldugu bildirilmistir. Incelenen lokuslarin tamaminda ayrim giicii
yaklasik % 85 olarak belirlenmistir, en yiiksek deger %99,3 ile SE33 lokusunda ve
en disiik deger %85 ile TPOX lokusunda tespit edilmistir. Tim lokuslar icin Hardy-
Weinberg dengesinden anlamli bir sapma olmadigi bildirilmistir. Kombine PE degeri
0,999999999999999999999999994, kombine PD degeri 99,999x10%ve kombine PM
degeri 6,2468x10 *" olarak hesaplanmistir. Birlesik Arap Emirligi popiilasyonunun
verileri ile diger yaymlanmis veriler karsilastirildiginda; Iran ve Suudi Arabistan
popiilasyonlarmin ~ Misir, Kuveyt ve Hindistan popiilasyonlarina oranla ¢ok az

lokusta anlamli farklilik gosterdigi saptanmistir (Alhmoudi vd., 2015).

Letonya Cumhuriyetinde akrabalik iliskisi olmayan 500 bireyde 15 otozomal STR
lokusunun populasyon verileri ¢aligilmigtir. 15 lokusun Bonferroni dogrulamasindan
sonra sadece D3S1358 lokusunda HW dengesinden anlami bir sapma goriilmiistiir.
En yiiksek HO (0,89800), HE (0,89914), PD (0,979), PE (0,791) ve PIC oran1 (0,89)
D1S1656  lokusunda  tespit  edilmis ve  kombine ayrim  giiciin
0,9999999999999999998 olarak hesaplanmistir.  Letonya popiilasyonu diger

popiilasyonlarla karsilastirildiginda Estonya popiilasyonunda 15 lokusun yedisinde,
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Belarus populasyonunda sekiz lokusun dérdiinde, Rusya populasyonunda 10 lokusun
yedisinde, Hollanda popiilasyonunda 15 lokusun 14’iinde, Kuzey Almanya ve Isveg
popiilasyonlarinda 15 lokusun 13’iinde anlamli farkliliklar g6ézlemlenmistir

(Jemeljanova vd., 2015).

Cin populasyonun Xibe etnik grubunda birbiriyle akraba olmayan 226 saglikli
bireyde 21 otozomal STR lokusu c¢alisilisgmis ve komsu popiilasyonlarla genetik
yakinlik durumu incelenmistir. Tiim lokuslar incelendiginde HW dengesinden
anlamli bir sapma goriilmemistir. Lokuslar arasinda en yiiksek gozlenen ve beklenen
heterozigotluk degeri D19S433 lokusunda goriiliirken en disiik degerler D1S1627
lokusunda saptanmigtir. Kombine ayrim giiciiniin ve uyusma olasiliginin sirasiyla
0,99999999999999999997310 ve 0,999998650 oldugu bildirilmistir. Genetik
uzakliklar hesaplanip filogenetik aga¢ olusturuldugunda Mogol popiilasyonuyla
genetik olarak yakin, Yu popiilasyonu ile uzak oldugu belirlenmistir (Meng vd.,
2015).

Rodriguez vd. (2015), Filipin populasyonunda akraba olmayan 167 erkek bireyde 23
otozomal STR lokusunu incelemislerdir. D21S11 ve D19S433 lokuslarinda HW
degerinden sapma gozlenmis ancak Bonferroni dogrulamasindan sonra bunun
anlamli olmadig1 saptanmistir. En fazla cesitlilik gosteren ve dolayisiyla Filipin
populasyonu icgin en ¢ok bilgilendirici olan lokusun Penta E , oldugu rapor edilmistir.
Filipin popiilasyonun Asya, Ispanya, Afrika ve Kafkas popiilasyonlar: ile genetik
uzakligr hesaplandiginda Asya popiilasyonu ile genetik uzakliginin daha diisiik
oldugu belirlenmistir (Rodriquez vd., 2015).

Pakistan’ nin Giiney Pencap Bolgesinin Saraiki popiilasyonunda 176 kadin ve 326
erkek olmak tizere 502 saglikli bireyde 15 otozomal STR lokusu calisilmistir. En
yiiksek ayrim giicii 0,9719 PD degeri ile D2S1338 lokusunda gozlenmistir. Tim
lokuslar incelendiginde kombine PD degeri 0,99999999999999999876946, kombine
PE degeri 0,999994695 ve kombine PM degeri 1,23054x10™*® olarak hesaplanmustir.
Bonferroni dogrulamasindan sonra HW dengesinden sadece iki lokusta (D3S1358 ve
D19S433) anlamli sapma goriilmiistiir. Popiilasyonlarla karsilastirma yapildiginda en
onemli farkliliklarin sirasiyla Kafkas populasyonu (11 lokusta), Misir (10 lokusta)
ve Uygar (8 lokusta) populasyonlarinda oldugu gozlenmistir. Tiirk popiilasyonunda
Uc lokusta (D8S1179, D21S11 ve D2S1338); Hindistan popilasyonunda sadece iki
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lokusta (D8S1179 ve TPOX); Ingiliz Go¢men popiilasyonunda ¢ lokusta (D7S820,
D5S818 ve FGA) anlamli farkliliklar oldugu ortaya konmustur (Shafique vd., 2015).

Zhang vd. (2015) tarafindan Cin’in Guanzhong Han popilasyonunda yapilan bir
caligmada akrabalik iligkisi olmayan, rastgele segilen 275 bireyde 21 otozomal STR
lokusu calisilmigtir. Tiim lokuslar incelendiginde Bonferroni dogrulamasindan sonra
HW dengesinden anlamli sapma goriilmemistir. TUm lokuslar icin  kombine ayrim
giici  0,99999999999999999993814 ve dislama olasiligt 0,999998184 olarak
hesaplanmistir. Daha Once yaymlanmis 10 popiilasyon ile karsilastirildiginda
Guanzhong Han popuilasyonunun Uygur populasyonu ile 9 lokusta, Yi ve Tibet
populasyonlar1 ile 3 lokusta, Kazakistan populasyonu ile 3 lokusta, Rusya
populasyonu ile 2 lokusta ve Salar populasyonu ile 1 lokusta anlamli farkliliklar
gosterdigi tespit edilmistir. Guanzhong Han populasyonu ile Ningxia Han, Bai, Tujia
ve Mogol popiilasyonlar1 ile diger popiilasyonlardan daha yakin oldugu rapor

edilmistir (Zhang vd., 2015).

Messina vd. (2016), Giiney Italya, Yunanistan Kitasi, Ege Adalar1 ve Tiirkiye
popiilasyonlarim1 kapsayacak sekilde 1559 ornekte 16 STR lokusunu caligmiglardir.
Tiim lokuslar incelendiginde daha dnce kayit olmayan (varyant) 27 allel, toplamda
288 allel rapor edilmistir. Bu varyant allellerin ¢cogu SE33 lokusunda gézlenmistir.
Lokuslardaki allel sayisinin 9 (D10S1248, D16S539 ve THOI lokuslar) ile 65
(SE33 lokusu) arasinda degistigi saptanmistir. Tiim lokuslarin HW esitliginde oldugu
rapor edilmistir. Avrupa Kitasinin i¢ taraflarina dogru yiliksek oranda gen akisinin

oldugunu saptamislardir (Messina vd., 2016).

2016 yilinda Meksika’da yasayan Melez popiilasyonda yapilan bir c¢alismada
akrabalik iligkisi olmayan 162 bireyde 16 otozomal STR lokusu ve Amelogenin
lokusu c¢alisilmistir. Tiim otozomal STR lokuslarinin HW esitliginde oldugu
saptanmistir. En ylUksek HO (0,90741) ve PE (0,81058) degerinin D19S433
lokusunda; en yiksek PD (0,98522) degerinin SE33 lokusunda; en ylksek PIC
(0,96334) degerinin D18S51 lokusunda oldugu gozlenmistir. Kombine ayrim
gliciniin 1-2,56409x10 " ve kombine dislama giiciinin ~ %99,999938 oldugu
saptanmistir. Genetik uzakliklar hesaplandiginda genel olarak bu popiilasyonun
Meksika popiilasyonlar ile yakinlik gosteriyorken Maya popiilasyonlarina uzak

oldugu saptanmistir (Saiz vd., 2016).
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Pakistan’in Pencap popiilasyonunda yapilan diger bir ¢aligmada birbiri ile akrabalik
iligkisi olmayan 713 bireyde 15 otozomal STR lokusu analiz edilmistir. Lokuslar
arasinda en fazla bilgi verici lokusun D2S1338 ve en az bilgi verici lokusun TPOX
oldugu saptanmistir. Kombine ayrim gliciiniin
0,999999999999999998606227424808, kombine dislama olasiliginin
0,999995777557989 ve kiimiilatif uyusma olasihigmm 1,37543 x 10™° oldugu
saptanmistir. Bonferroni dogrulamasindan sonra sadece D3S1358 lokusunda HW
dengesinden anlamli sapma goriilmiistiir. Popiilasyon farklilasma testinde Bonferroni
uygulandiktan sonra Pencap popiilasyonu ile Saraiki, iran ve Banglades
popiilasyonlar1 arasinda anlamli farklilik olmadigi; Tacik, Azerbaycan, Giliney
Hindistan, Turkiye ve Ozbek popiilasyonlari ile ¢ok az farklilik bulunurken; Uygur,
Han Sangay, Isve¢, Uganda ve Kafkas popiilasyonlarinda biiyiik farkliliklar oldugu
goriilmistiir (Shan vd., 2016).

Tokdemir vd. (2016) Tirkiye’nin Dogu Anadolu Bdlgesinde yapmis olduklart
calismada akraba olmayan 802 saglikli bireyde 15 otozomal STR lokusunun allel
sikligim1 ve istatistiksel genetik parametrelerini ¢alismislardir. TUm lokuslar analiz
edildiginde Bonferroni dogrulamasindan sonra HW dengesinden anlamli sapma
goriilmemistir. Lokuslarin gen ¢esitliliginin 0,67332 (TPOX) ile 0,85287 (D2S1338)
arasinda degistigi; kombine ayrim giicliniin (PD) 0,99999999999999999861 ve
kombine dislama giiciiniin (PE) 0,99999759 oldugu bildirilmistir. Popllasyon
farklilagma testi kullanilarak Dogu Anadolu Bolgesi allel frekanslari komsu
popiilasyonlar ile karsilastirildiginda Kibrishi Tiirklerde 15 lokusun 1’inde (FGA),
[ran popiilasyonunda 15 lokusun 1’inde (FGA), Yunanistan popiilasyonunda 15
lokusun 1’inde (FGA), italya popiilasyonunda 13 lokusun 1’inde (FGA), Romanya
popiilasyonunda 13 lokusun 4’tinde (D8S1179, THOI, D16S539, FGA), Misir
populasyonunda 15 lokusun 5’inde (THO1, TPOX, D18S51, D5S818, FGA) ve
Japon populasyonunda 15 lokusun 13’tinde anlamli farkliliklar gézlenmistir.
Turkiye’deki iki popuilasyon ile, Irak ve Azerbaycan popiilasyonlarinda 15 lokusta

herhangi anlamli farklilik goriilmedigi rapor edilmistir (Tokdemir vd., 2016).

Paraguay Cumhuriyeti popllasyonunda gonulli 548 bireyde 22 otozomal STR

lokusu c¢alisilmistir. TPOX ve Penta D lokuslarinda {iglii allelik yapilar

gbzlemlenmistir. PD degerinin 0,9798 (Penta E) ile 0, 8219 (D22S1045) arasinda

degistigi; PE degerinin 0,7715 (Penta E) ile 0,3305 (D22S1045) arasinda degistigi,
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HE degerinin 0,8544 (D2S1338) ile 0,6543 (TPOX) arasinda degistigi saptanmustir.
Bonferroni dlzeltmesinden sonra HW dengesinden 6nemli bir sapma olmadigi
goriilmiistiir. 22 lokusta kombine dislama giiciiniin 0,9999999993 ve kombine ayrim
giciinin ~ 0,999999999999999999999999993  oldugu  saptanmistir.  Diger
popiilasyonlarla lokus bazinda karsilastirildiginda  Arjantin =~ popiilasyonu,
Brezilya’nin giineyi ve Hispanik Amerikalilar arasinda ¢ok diisiik farklilik oldugu

gozlemlenmistir (Vullo vd., 2016).

Sudi Arabistan popiilasyonunu temsil edecek sekilde alti farkli sehirden (Mekke,
AlMadinah, Riyad, Dammam, Tabuk ve Abha) 500 bireyde 21 otozomal STR lokusu
calisilmigtir. Kombine uyusma olasiligi 1,42091 x 1072, kombine ayrim giicii
0,999999999999999999999999986 ve kombine dislama olasiligi 0,999997405
olarak hesaplanmistir. En ¢ok bilgi verici lokusun 0,993 ile SE33 lokusu ve en az
bilgi verici lokusun 0,84 ile TPOX lokusu oldugu; gdzlenen heterozigotluk degerinin
0,660 (TPOX) ile 0,914 (SE33) arasinda degistigi bildirilmistir. Ayrica SE33
lokusunda daha 6nce rapor edilmemis varyantlar (14.3 alleli, 20.3 alleli, 33.1 alleli ve
38 alleli) oldugu rapor edilmistir. Bonferroni dogrulamasindan sonra HW
dengesinden anlamli bir sapma goriilmemistir. Bu caligmada Sudi Arabistan ile
Kuveyt poptlasyonu arasinda énemli farklilik goriilmezken; Hindistan populasyonu
ile 15 lokusun 13’Unde anlaml1 farklilik oldugu tespit edilmistir (Alsafiah vd., 2017).

Besecker vd. (2017), Amerika’da dogmus Bask etnik gurubunda akraba olmayan
156 bireyde 15 otozomal STR lokusunu g¢alismiglardir. Bonferroni dogrulamasindan
sonra hi¢ bir lokus HW esitliginden sapma gostermemistir. En yiiksek ayrim
giicinin D18S51 (0,963), D21S11 (0,943), FGA (0,963) ve D2S1338 (0,962)
lokuslarinda oldugu saptanmistir. TUm populasyonda beklenen heterozigotluk
degerinin 0,7815 oldugu bildirilmistir. Tim lokuslar i¢in kombine uyusma olasilig
(PM) 3,300 x 10" ve kombine dislama giicii 0,999995 olarak hesaplanmustir.
Popiilasyon farklilasma testleri sonucunda Amerikali Basklar ile Hispanik ve Kafkas
etnik guruplarinin yakin oldugu; Afrikali Amerikalilar ve Amerikan Asyalilar ile

arasinda anlamli farklilik oldugu saptanmistir (Besecker vd., 2017).

Cantirk vd. (2017), Tirkiye'nin yedi bolgesini temsil edecek sekilde akraba
olmayan 5299 (Giineydogu Anadolu Bélgesinden 781 0rnek) bireyde 10 bilinen ve 5

yeni otozomal STR olmak iizere 15 otozomal STR lokusunu c¢alismiglardir. PD
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degerleri hesaplandiginda en fazla bilgi verici STR lokusunun Turkiye Geneli,
Marmara Bélgesi (IST harig), Giineydogu Anadolu Bélgesi, Karadeniz Bélgesi,
Akdeniz Bolgesi, Ege Bolgesi ve Istanbul popiilasyonlar: igin D1S1656; Dogu
Anadolu Bolgesi icin D12S391 ve i¢ Anadolu Bélgesi igin D2S1338 oldugu
gozlenmistir. Bonferroni dogrulamasindan sonra Giineydogu Anadolu Bolgesinde
sadece iki lokusta (D2S441 ve FGA) HW esitliginden anlamli sapma goriilmiistiir.
Tiim lokuslar incelendiginde alt1 “tri-allelik” (varyant) g6zlendigi, bunlardan G¢lndn
STR veri tabanina onceden bildirilmis oldugu rapor edilmistir.  Populasyon
farklilasma testinde Kibrishi Tiirklerde, iran ve Yunanistan popiilasyonlarinda 15
lokusun 1’inde (FGA); Italya popiilasyonunda 13 lokusun 1’inde (FGA); Romanya
popullasyonunda 13 lokusun 4’inde (D8S1179, THOI1, D16S539, FGA) ; Misir
popllasyonunda 15 lokusun 5’inde (THO1, TPOX, D18S51, D5S818, FGA);
Arjantin populasyonunda 15 lokusun 6’sinda (D21S11,D7S820, THO1, D13S317,
D5S818, FGA); Japon popiilasyonunda 15 lokusun 13’iinde anlamli farkliliklar
oldugu saptanmistir. Irak, Azerbaycan ve Tiirkiye’de yapilan diger iki ¢alisma ile

karsilastirildiginda 15 lokusta anlamli bir fark gézlenmemistir (Cantiirk vd., 2017).

Tibet Chamdo (Gilineybat1 Cin) Bolgesinde yasayan 2249 saglikli, akraba olmayan
bireyde 18 otozomal STR lokusu caligilmistir. Tiim lokuslar incelendiginde
Bonferroni dogrulamasindan sonra HW esitliginden sapma goriilmemistir. Ayrim
gucunun (PD) 0,7750 (TPOX) ile 0,9880 (Penta E) arasinda degistigi ve kombine
ayrim giicliniin 0,9999999999999999999998174 oldugu; dislama olasiliginin (PE)
0,2850 (TPOX) ile 0,8030 (Penta E) arasinda degistigi ve kombine diglama
olasiligimin  0,99999994704 oldugu bildirilmistir. Daha ©nce yayinlanmis 33
popullasyonun verileri ile karsilastirildiginda; 15 lokusta Hindistan, Yunnan Miao,
Yunnan Han, Sincan Uygur, Jiangxi Han, Hubei Han ve Sichuan Han popiilasyonlari
ile ¢ok fazla farklilik oldugu ancak Lhasa Tibet ve Xinjiang Kazak popiilasyonlart ile
tek lokusta anlamli farklilik oldugu gézlenmistir (Li vd., 2017).

Song vd. (2017), Cin popilasyonun Uygur etnik gurubunda birbiri ile akrabalik

iliskisi olmayan, saglikli, rastgele segilen 525 bireyde 22 otozomal STR lokusunu

calismisladir. Tiim lokuslar incelendiginde Bonferroni dogrulamasindan sonra HW

dengesinden anlamli sapma goriilmemistir. PD degerinin 0,9722 (D7S3048) ile

0,8828 (D10S1435) arasinda ve PE degerinin 0,7702 (D20S470) ile 0,5171

(D19S253) arasinda degistigi gozlenmistir. Tiim lokuslarin kombine dislama
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olasiliginin 0,999999999857083; kombine ayrim giiclinlin
0,999999999999999999999999999920743;  kombine  uyusma  olasiliginin
7.9257x107% oldugu hesaplanmistir. D10S1435 (PIC = 0,6981) lokusu hari¢ 21
lokus yiiksek oranda polimorfizm gdstermistir (PIC > 0,7000) ve en ¢ok bilgi verici
lokusun D7S3048 (PIC = 0,8699) oldugu saptanmistir. Allel frekanslar
karsilastirildiginda Uygur popiilasyonu ile Giliney Han populasyonu arasinda 9
lokusta anlamli farklilik oldugu, Chengdu Han populasyonu ile sadece bir lokusta

anlamli farklilik oldugu saptanmistir (Song vd., 2017).

Nijerya’nin {i¢ biiyiik etnik gurubu olan Hausa, Igbo ve Yoruba popiilasyonlarindan
akraba olmayan 364 bireyde 21 otozomal STR lokusu ¢alisiimistir. Ug popiilasyonda
da 21 lokusun higbiri HW dengesinden anlamli bir sapma gostermemistir. En yiksek
HE oran1 % 92,2 ile SE33 lokusunda ve en disik HE oran1 % 66,7 ile D13S317
lokusunda saptanmustir. Ug popiilasyonda 21 otozomal STR lokusunun kombine
dislama giiciiniin 0,9999999632 oldugu belirtilmistir. Afrika popiilasyonu ile Nijerya
popiilasyonun gozlenen heterozigotlugu karsilastirildiginda 6nemli farklilik olmadigi
gorilmiistiir. Hausa popiilasyonunda daha dnce raporlanmayan varyantlardan; SE33
lokusunda 16,1 ve 29,1 allelleri ile D12S391 lokusunda 15,1 allelleri rapor edilmistir
(Okolie vd., 2018).

Brezilya popiilasyonunda 2018 yilinda yapilan diger bir ¢alismada akraba olmayan
1575 bireyde 26 otozomal STR lokusu calisilmistir. Tiim lokuslar analiz edildiginde
Bonferroni  dogrulamasindan sonra HW esitliginden anlamli  bir sapma
goriilmemistir. Kombine dislama olasiliginin 0,99999998, kombine ayrim giicliniin
0,99553535 ve kombine uyusma olasiliginin 1,3977x10% oldugu bildirilmistir. TUm
lokuslarin yiksek oranda polimorfizm ve allel ¢esitliligi gosterdigi rapor edilmistir.
Brezilya popilasyonu ve Amerika populasyonu verilerinde ortak olan 20 otozomal
STR lokusunun allel frekanslar1 karsilastirildiginda; Brezilya popiilasyonlariin
beklenildigi gibi birbirine daha yakin oldugu, Amerika popiilasyonlarimin uzak
oldugu rapor edilmistir (Pereira vd., 2018).
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BOLUM 3
MATERYAL VE YONTEM
3.1 Ornekleme

Daha Once yiiriitilen projeler kapsaminda elde edilmis olan ve -80 °C’de
muhafaza edilen DNA Orneklerinin bir kismi secilerek bu c¢alismada
kullanilmistir. Giineydogu Anadolu Bolgesi popililasyonunu temsil edecek
sekilde yaslar1 7-85 yaslar1 arasinda degisen, en az ii¢ nesil ayni1 bolgede yerlesik,
saglikli, akrabalik iliskisi olmayan goniillii 257 bireyin DNA 6rnekleri ¢alismaya
dahil edilmis olup orneklerin sehirlere gore dagilimi Tablo 3.1° de verilmistir.
Sehirlerden secilecek 6rnek sayisini belirlemede sehrin niifusu dikkate alinmis ve
orantili olarak dagilim yapilmaistir.

Bu calisma, Gaziantep Universitesi Klinik Arastirmalar Etik Kurulu tarafindan
onaylanmis (Karar no: 2015/231, Tarih: 10.08.2015) ve Gaziantep Universitesi
Bilimsel Arastirma Projeleri YoOnetim Birimi tarafindan (Proje no:

FEF.DT.16.08) desteklenmistir.

Tablo 3.1 Orneklerin sehirlere gore dagilimi

Birey Sayis1

Sehir Kadin Erkek
Gaziantep 31 29
Sanliurfa 23 37
Diyarbakir 25 25
Mardin 12 12
Adiyaman 9 9
Batman 9 9
Sirnak 7 7
Siirt 5 5
Kilis 3 3
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3.2 DNA Konsantrasyonlarmin Belirlenmesi

DNA konsantrasyonu tayin etmek i¢in floresan ol¢iim esasli Qubit® 2.0 Florometre

(Invitrogen) cihazi kullanilmistir.

| Glig¢ Girisi

Ornek Bolmesi

Qubit® 2.0

Dokunmatik Ekran

USB Girisi

Sekil 3.1 Qubit® 2.0 Florometre (Invitrogen) cihazi

DNA konsantrasyon olciimi icin Qubit® dsDNA BR (2-1000 ng) analiz Kiti
kullanilmis olup kit bilesenleri Tablo 3.2” de verilmistir.

Tablo 3.2 Qubit® dsDNA BR analiz kitinin bilegenleri (Qubit® Fluorometer )

Materyal Hacim Ol¢iim Arahg
1.25 ml
Qubit® dsDNA BR Reaktif
2- 1000 ng
Qubit® dsDNA BR Buffer 250 ml
Qubit® dsDNA BR Standart 1 5ml
Qubit® dsDNA BR Standart 2 5mi
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Olgiim i¢in gerceklestirilen islemler asagida verilmistir:
e Her bir 6rnek ve standartlar icin birer tane 0,5 ml PCR tlpi hazirlanmustir.
e Tiiplerin iizerine tarih ve 6rnek numarasi yazilarak etiketlenmistir.

e Ornekler ve standartlar icin Qubit® dsDNA BR Reaktif 1 ul ve Qubit®
dsDNA BR Buffer 199 pul olacak sekilde hesaplanarak karisim
olusturulmustur.

e lyice kanistirildiktan sonra tiiplere her &rnek icin 199 pl, standartlar igin
190 pl karisim eklenmistir.

e DNA orneklerinden 1 pl ve standartlardan 10 pl tuplere eklenmis ve
toplam hacmin 200 pl olmasi saglanmustir.

e Karnigim dikkatlice 2-3 saniye karistirildiktan sonra 2 dakika oda
sicakliginda bekletilmistir.

e Oncelikle Standart 1 ve Standart 2 olmak tizere tim 6rnekler Qubit® 2.0
Florometre cihazinin 6rnek bdlmesine konularak oOl¢ciim yapilmis ve

sonuclar kaydedilmistir.
3.3 DNA Orneklerinin Sulandirilmasi

Her 6rnek icin ayr tlip hazirlanmis ve tarih/6rnek numarasi yazilarak etiketleme
yapilmistir. DNA 6rnekleri son konsantrasyonlar1 0.250 ng/ml olacak sekilde TE
tampon ¢ozeltisi ile seyreltilmistir.
3.4 Otozomal STR Bodlgelerinin Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR) ile
Cogaltilmasi
Bu c¢alismada, 19 STR lokusu ve cinsiyet tayini icin Amelogenin lokusu olmak iizere
toplam 20 lokus CO,DIS (Kombine DNA indeks Sistemi) Plus kiti kullanilarak analiz
edilmistir (Pesik vd., 2014). Kit icerisinde 13 CO,DIS lokusu (D3S1358, D5S818,
D7S820, D8S1179, D13S317, D16S539, D18S51, D21S11, CSF1PO, FGA, THO1,
TPOX ve VWA), ayrim giicii en yiilksek STR olan SE33 ve Avrupa Ulusal
Veritabani’nin genisletilmesi amaciyla kullanilan 5 yeni kor lokus (D1S1656,
D2S441, D10S11248, D12S391 ve D22S1405) yer almaktadir.

CO,DIS Plus ayrim gticti cok yiiksek bir ticari kit oldugundan adli tip uygulamalarinda,
babalik ve ebeveyn testlerinde kullanilabilmektedir (Pesik vd., 2014; Zavarin vd.,
2015).
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Tablo 3.3 Kit igeriginde bulunan lokuslara ait bilgileri

Allel Kromozomal Tekrarlanan dizi

Lokus sayisi Yerlesim
D151656 17 1g42 [TAGA]®[TGA][TAGA][TAGG]'[TG]®
D2S441 12 2pl4 [TCTA]®
D3S1358 18 3p21.31 TCTA [TCTG]* [TCTA]"

D5S818 11 5023.2 [AGAT]!

D75820 13 7q21.11 [GATA]®

D8S1179 13 8924.13 [TCTA]®
D10S1248 13 10926.3 [GGAA]®

D12S391 19.3 12p13.2 [AGAT]® GAT [AGAT]' [AGAC]® AGAT
D13S317 11 13g31.1 [TATC]*

D16S539 11 16q24.1 [GATAI!

D18S51 18 18¢21.33 [AGAA]*®

[TCTA] [TCTG]° [TCTA]PTA[TCTA]’ TCA

D21511 29 21g21.1 [TCTAJ TCCATA[TCTAJ"
D2251045 17 22012.3 [ATT]™ ACT [ATT]?

CSF1PO 12 5033.1 [AGAT]*

FGA 21 4931.3 [TTTCPTTTTTTCT[CTTT]*CTCC [TTCC]?

SE33 26.2 6q14 [AAAG]® AA [AAAG]Y

THO1 9 11p15.5 [TCAT]®

TPOX 11 2p25.3 [AATG]™

VWA 18 12p13.31 TCTA [TCTG]* [TCTA]"®

Amelogenin X X Xp22.1-22.3
Amelogenin Y Ypll.2
Y
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3.4.1 Kit Bilesenleri

Kit icerisinde her biri kapakli 8 x 0.2 ml reaksiyon tiiplerine sahip 12 serit

bulunmaktadir.
Aktivasyon ¢ozeltisi 0.5 ml
Deiyonize su 2x1.7 ml
Allelik belirleyici, kuru 1 tip (20 uygulama)
Kontrol DNA, kuru 1 tiip (40 uygulama)
Standart Boyutlandirma S450, kuru 1 tlp (120 uygulama)

Standart boyutlandirma igin kit iceriginde bulunan S450 yerine, labaratuvarda rutin

olarak kullanilmakta olan GeneScan™ - 600 LIZ® kullanilmistir.

Allelik Belirleyici

Isiktan korunarak muhafaza edilen allelik belirleyici 20 pl deiyonize su ile
karistirilarak ¢oziilmiis ve sulandirildiktan sonra 4 °© C’ de, karanlikta saklanmistir.
Elektroforez icin 1 ul allelik belirleyici formamid igeren standart karisima eklenerek

kullanilmistir.

Kontrol DNA

Kit igerisinde bulunan deiyonize sudan 20 ul alinarak kuru olan kontrol DNA’ya
eklenmis ve iyice karistirilmistir. PCR isleminin gilivenilirligini test etmek amaciyla
elektroforez esnasinda 1 pl kontrol DNA (500 pg) eklenmistir. Kontrol DNA
orneginde beklenen alleller Tablo 3.4’te verilmistir.

Coziilmiis kontrol DNA ornekleri 4 © C- 8 ° C’ de, karanlikta saklanmustir.

GeneScan™ - 600 L1Z® ile Standart Boyutlandirma

GeneScan™ - 600 LIZ® standart boyutlandirma kiti floresan esasli DNA

elektroforez sistemi igin gelistirilmis olup yiiksek hassasiyetteki DNA pargalarinin

boyutlandirilmasima olanak saglamaktadir. GeneScan™ - 600 LI1Z® standart
boyutlandirma kiti 20-600 niikleotit arasinda degisen 36 adet DNA parcasindan
olusmaktadir (20, 40, 60, 80, 100, 114, 120, 140, 160, 180, 200, 214, 220, 240, 250,
260, 280, 300, 314, 320, 340, 360, 380, 400, 414, 420, 440, 460, 480, 500, 514, 520,
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540, 560, 580 ve 600). Her bir DNA pargast denatiirasyon sartlar1 altinda
yiiriitiildiglinde tek pik olusturan L1z® florofor ile etiketlidir.

Tablo 3.4 Calisilan lokuslarin allel ve boyut araliklari

Marker Allel arahi Marker MK1 DNA Florosan
boyut arahg Allelleri Etiket rengi
Amelogenin X X 81 X
Amelogenin Y Y 84 Y
D3S1358 8-21 93 - 147 15/17
THO1 3-14 152 - 196 6/9.3
D125391 13-28 204 - 264 21/23 Mavi
D1S1656 9-21 275 - 324 14/17.3
D10S1248 8-21 338 -390 15/15
D2251045 8-19 400 - 440 15/15
D25441 8-19 84 - 134 14/14
D7S820 5-16 137 -181 10/12
D13S317 °5-17 188 - 236 11/11 Yesil
FGA 12.2-51.2 238 - 391 20/22.2
TPOX 4-16 66 - 113 8/9
D18S51 7-27 124 - 200 14/16
D16S539 4-16 208 - 256 12/13
D8S1179 7-20 262 - 314 10/10 Sart
CSF1PO 5-16 317 - 361 9/11
D5S818 6-18 369 - 413 9/12
VWA 10-25 94 - 155 16/18
D21S11 24 -41.2 158 - 228 30.2/30.2 Karmuzt
SE33 4.2-50.2 233 - 403 24.2/29.2
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3.4.2 PCR ile ¢ogaltma

Calismada analiz edilen 19 otozomal STR lokusu ve cinsiyet tayini i¢in amelogenin
lokuslarinin PCR hazirlik asamalari asagida belirtilmistir:

e PCR islemine baslamadan once ¢alisma alani yaklasik 15 dakika UV ile steril
edilmistir (Sekil 3.2).

Sekil 3.2 Steril kabin

e (.2 ml PCR tiipleri icerisinde liyofilize olarak bulunan reaksiyon karisimina 5

ul aktivator soliisyon eklenmis ve oda sicakliginda 2 dakika bekletilmistir.

e DNA ornekleri, pozitif ve negatif kontroller i¢cin PCR tiipleri hazirlanmis ve
etiketleme yapilmustir.

e Reaksiyon tilipiiniin alt kisminda bulunan kitin iyice ¢oziilmesi i¢in yavasca
birkag defa pipetleme yapilmstir.

e Reaksiyon tiiplindeki ¢oziilmiis kit etiketlenmis PCR tiiplerine alinmais,
lizerine konsantrasyonlart 0.25 pl olacak sekilde hazirlanmis olan DNA
ornekleri eklenmis ve karisim 25 pl’ ye tamamlanmustir.

o Pozitif ve negatif kontroller eklendikten sonra PCR tiiplerinin kapaklar1 iyice
kontrol edilmis ve PCR cihazina yerlestirilmistir.

e PCR cihazinda 1s1 araligi, dongii sayis1 ve siireleri Tablo 3.5 de belirtildigi

gibi ayarlanarak ¢ogaltma islemi baglatilmistir.
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Tablo 3.5 PCR asamasinda uygulanan program

Sicakhik Sdre Dongii sayisi
Birinci Basamak 94°C 3 dk [k Denatiirasyon
98°C 30s
59°C 120s
Ikinci basamak 4 dongu
72°C 90s
94°C 30s
59°C 120s
Uclincii Basamak 6 dongui
72°C 90s
90°C 30s
Drdiincii - 220 s .
20 dong
Basamak 72°C 75
Besinci Basamak 68°C 5dk
Altinct basamak 15°C 0

PCR tamamlandiktan sonra ¢ogaltilmis tiriinler kisa siirede (bir hafta) kullanilacaksa
1siktan korunarak ve 4°C — 8°C’ de buzdolabinda, daha uzun siire sonra calisilacaksa

-20°C’de dondurularak saklanmustir.
3.5 ABI3130 Genetik Analiz Cihaz ile Elektroforez Islemi

e PCR urinlerini genotiplendirmek i¢in dort kapillerli AB13130 Genetik Analiz

.. ™
cihaz1 kullanilmigtir. Ornekleri elektroforeze hazirlamak i¢in Hi-Di

®
Formamid ve GeneScan™ - 600 LIZ standart boyutlandirma Kiti ile karisim
olusturulmustur.

e Kullanmadan 6nce tiip igerigi iyice karistirilmis her bir 6rnek igin 9,5 ul Hi-

™ ®
Di  Formamid ve 0,65 ul GeneScan™ - 600 LI1Z standart boyutlandirma

olacak sekilde hesaplanarak karisim hazirlanmstir.
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Homojenligi saglamak i¢in, iyice karistirildiktan sonra her kuyucuga 9 ul
dagitilmistir.

Orneklerin yerleri belirli olacak sekilde plaka iizerinde isaretleme yapilmistir.
Her 6rnegin PCR iirtiniinden 0,5 ul kuyucuklara dagitilmistir.
Pozitif ve negatif kontroller de kuyucuklara 0,5 pl olarak eklenmistir.

Her yiiriitmede bir kuyucuga formamid ve standart boyutlandirmadan olusan
karisimla birlikte 1 pl allelik belirleyici eklenmistir.

ABI 3130 Genetik Analiz cihaz1 dort kapilerli bir sistem oldugundan 4 ve
katlar1 olabilecek sekilde bos kisimlar allelik belirleyici ile tamamlanmistir.
Son olarak, plakanin Uzeri kapatilarak isaretlenmis ve cihaza yerlestirilmistir.
(Sekil 3.3).

Cihazda, drneklerin sorunsuz yiritilmesi ve 6rneklerin sinyallerinin net bir
sekilde ekrana yansimasi i¢in gerekli olan tampon ve polimerlerin kontroli

yapilip eksikler tamamlanmustir.

Sekil 3.3 ABI 3130 Genetik Analiz cihazi

Yiirlitmeye baslamadan once ¢alisma adi, kit adi, tarih, 6rneklerin kodu ve
plakadaki siralamasi bilgisayara tek tek kaydedilmis ve elektroforez islemi

baslatilmistir.

®
GeneScan™ - 600 LIZ standart boyutlandirma ile olusan pikler kontrol
edilerek elektorforezin durumu hakkinda bilgi edinilmistir (Sekil 3.4).
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e Dedektorler sayesinde tanimlanmis olan allel bolgeleri floresan 1gikla
belirlenmis ve Dbilgisayar ekraninda farkli renklerde pikler olarak
gorlntiilenmistir. Allellerin belirlenebilmesi i¢in COrDIS Plus sablonu (Sekil
3.5) ve allel boyutu bilinen kontrol DNA sablonu (Sekil 3.6) ile birlikte

™
GeneMapper  versiyon 4.0 yazilimi kullanilmastir.
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Sekil 3.4 Standart Boyutlandirma (GeneScan™ - 600 LI1Z ) elektroferogrami
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Sekil 3.5 COrDIS Plus allelik belirleyici sablonu
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Sekil 3.6 MK1 DNA (kontrol DNA) allel sablonu
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3.6 Verilerin Analizi

PCR drunlerinin genotiplendirilmesi igin ABI PRISM® 3130 Genetic Analyzer
cihaz ile “GeneMapper 4.0” Software programi kullanilmistir. Uyusma olasiligi (PM),
ayrim glci (PD), polimorfik bilgi icerigi (PIC), dislama guci (PE) ve tipik babalik
indeksi (TPI) gibi istatiksel parametreler ile allel frekanslar1 PowerStats v1.2
Mikrosoft Excel hesap tablosu programi (Promega Corporation, Madison, WI, USA)
(Tereba, 1999) kullanilarak hesaplanmistir. Elde edilen sonuglarin dogrulugu Python
hesap tablosu programi kullanilarak test edilmistir. Kombine PM ve PE degerleri,
Mikrosoft Excel Tablosu kullanilarak hesaplanmistir. Her bir otozomal STR
lokusunun beklenen ve gozlenen heterozigozitesi ve p degerleri Arlequin Software
V3.5.1.2 programi kullanilarak hesaplanmis ve Hardy-Weinberg (HW) dengesi
(Excoffier ve Lischer, 2010) test edilmistir. HW esitliginden sapma gdsteren lokuslar
icin Bonferroni diizeltilmesi uygulanmistir (Bonferroni, 1936). Popiilasyondaki 19
lokus igin akarabalik derecesi F-Istatistiksel hesaplama kullanilarak incelenmistir
(Weir ve Cockerham, 1984). Her bir lokus icin: 1- (g6zlenen heterozigotluk

/beklenen heterozigotluk) formdili kullanilmastir.

Ikili karsilastirmalar igin kullanilan populasyonlar su sekildedir: Tiirkiye I [IST]
(Tiirkiye) [Istanbul], n=141) (Biilbiil vd., 2013) ; Tiirkye II (Tiirkiye [Tiirkiye Geneli
(TG)], n=500) (Dogan vd., 2014) ; Turkiye Il [DAB] (Tirkiye [Dogu
Anadolu Bolgesi], n=802) (Tokdemir vd., 2016); Tiirkiye IV [MB. (IST haric)]
(Tiirkiye [Istanbul haric Marmara Bélgesi], n=1059), Tiirkiye IV [GAB] (Tiirkiye
[Giineydogu Anadolu Bolgesi], n=781), Tiirkiye IV [KDB] (Tiirkiye [Karadeniz
Bolgesi], n=747), Turkiye IV [ADB] (Turkiye [Akdeniz Bolgesi], n=309), Turkiye
IV [DAB] (Dogu Anadolu Bolgesi], n=247), Tiirkiye IV [IAB] (Tiirkiye [I¢ Anadolu
Bolgesi], n=216), Turkiye IV [EB] (Turkiye [Ege Bolgesi], n=157), (Cantirk vd.,
2017); Turkiye V [GAB] (Turkiye [Giineydogu Anadolu Bolgesi], n=257) (suanki
calisma); Tiirkiye VI (Tiirkiye Geneli: Bat1 Akdeniz Kiyilar1, I¢ Anadolu, Karadeniz
Kiyilari, Dogu Anadolu ve Dogu Akdeniz Kiyilar1 populasyon verileri n=250)
(Messina vd., 2016); Tiirkiye VII [iZM] (Tiirkiye [izmir], n=104) (Baransel Isir vd.,
2014); Kibris [Kibrish Tiirkler] (n=501) (Gurkan vd., 2015); Kibris [Kibrish
Yunanlar] (n=1475) (Cariolou vd., 2006); Yunanistan | (Yunanistan Geneli (YG 1))
(n=207) (Tomas vd., 2015);
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Yunanistan II [KITA] (Yunanistan [Kitalar: fonnina, Agrinion, Patrai, Kardhitsa,
Larisa, Thessaloniki ve Serrai’den olusan veriler], n=185), Yunanistan II [EGE]
(Yunanistan [Ege Adalari: Mitillini, Khios ve Rhodos verileri], n=98), Yunanistan II
[GRT] (Yunanistan [Girit Adalari: Girit (belirtilmemis), Hanya, Rethmnon, Iraklion
ve Lasithi Yaylasi verileri], n=263) (Messina vd., 2016); Liibnan (Liibnan geneli
(LG)) (n=505) (El Andari vd., 2013); italya (APU) (italya [Apulia: Foggia, Gargano
Promontory, Altamura and Brindisi’den olusan verileri], n=269), Italya [CAL]
(italya [Calabria: Lungro, Acri, Mormanno, Paola, Lamezia, Locri ve Reggio
Calabria verileri], n=224) (Messina vd., 2016). CEPH-insan Genom Cesitlilik Paneli
ya da CEPH-HGDP Avrupa [AVR] (8 populasyon , n=158)), Afrika [AFR] (6
popiilasyon, n=112), Dogu Asya [DA] (17 popiilasyon, n=232), Orta-Gliney Asya
[OGA] (9 popiilasyon, n=204), ve Kuzey Afrika/ Ortadogu [KAO] (4 popiilasyon,
n=170) (Phillips vd., 2011).

Gilineydogu Anadolu Bolgesi (19 lokus) ve 26 popiilasyonun (13 ile 23 lokus arasi)
otozomal STR verileri Arlequin Software ile karsilastirilarak popiilasyonlar arasi
genetik uzakliklar hesaplanmistir (Excoffier ve Lischer, 2010). Populasyon ayristirma
testlerinde elde edilen p degerleri ¢oklu testler i¢in kullanilan Benjamini-Hochberg
metodu kullanilarak dogrulanmistir (Benjamini ve Hochberg, 1995). Giineydogu
Anadolu Bolgesi verileri ile karsilastirmak icin segilen 26 populasyonun verilerinin
kapsadig1 lokuslar degiskenlik gostermektedir, bu nedenle ikili karsilagtirmalarda bu

caligmada analiz edilen lokuslarin ¢alisildig1 popiilasyonlar ele alinmstir.

Populasyonlar arasi genetik uzakliklar Python yazilimi kullanilarak Nei’nin Da
metoduna gore hesaplanmis ve sonuglar POPTREE2 yazilimi kullanilarak
dogrulanmistir (Takezaki vd., 2010). 27 populasyon verilerinin kapsadigi lokuslar
farkli oldugundan dolay:1 tiimiinii iceren analiz hepsinde ortak olan sadece yedi
(D3S1358, D8S1179, FGA, D16S539, THO1, D18S51ve D21S1) lokusta yapilmastir.
Ek olarak, lokuslarin ayrim gliclindeki potansiyeli artirmak icin iki farkl1 sekilde analiz
yapilmustir: 23 populasyonun verilerinde ortak olan 13 (D3S1358, D8S1179, FGA,
D10S1248, D12S391, D16S539, THO1, vWA, D18S51, D1S1656, D21S11,
D22S1045ve D2S441) lokus ve 9 populasyon verilerinde ortak olan 18 (D3S1358,
D5S818, D7S820, D8S1179, FGA, CSF1PO, D10S1248, D12S391, D13S317,
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D16S539, THO1, TPOX, VWA, D18S51, D1S1656, D21S11, D22S1045 ve D2S441)

lokus.

Hesaplanan Nei’ nin Da degerleri POPTREE2 yazilimi kullanilarak Neighbour-
Joining (N-J) algorithmasi ile filogenetik aga¢ olusturulmustur. Ayrica, IBM SPSS
software v.20 programi kullanilarak PROXSCAL algorithmas1 ile iki boyutlu MDS

grafikleri olusturulmustur.
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BOLUM 4
BULGULAR

4.1 Ornekleme ve DNA Konsantrasyon Tayini

Gilineydogu Anadolu Bolgesinde bulunan Gaziantep, Sanliurfa, Diyarbakir, Mardin,
Adiyaman, Batman, Sirnak, Siirt ve Kilis sehirlerinden, popiilasyonu temsil edecek
sekilde toplam 260 bireyin DNA 6rnegi ¢alismaya dahil edilmistir. 260 6rnekten 3
ornekte sorun yasanmasi nedeniyle toplam 257 6rnek ile calisma gerceklestirilmistir.
DNA oOrnekleri kullanilan bireylerin il ve ilgelere gore dagilimi Sekil 4.1.°de
verilmistir. DNA orneklerinin konsantrasyon ol¢timii yapilmis ve ortalama olarak
400 ng/ul bulunmus ve konsantrasyonlar1 0,250 ng/mL olacak sekilde sulandirma
islemi yapilmistir. Diger STR lokuslarinin analizinden once, DNA 0&rneklerinde

Amelogenin lokusu genotiplendirilmis ve bireylerin cinsiyetleri dogrulanmistir.
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Sekil 4.1. Orneklerin cografik dagilimi (https:IIV\;M.goog|e.c0m/mapsl,"O‘J1I.Oi..2‘018) |

4.2 Otozomal-STR Bolgelerinin Genotiplendirilmesi

Bu ¢alismada, 19 otozomal STR lokusu (D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179,
D13S317, D16S539, D18S51, D21S11, CSF1PO, FGA, THO1, TPOX, VWA, SE33,
D1S1656, D2S441, D10S11248, D12S391 ve D22S1405) ve cinsiyet tayini igin
Amelogenin lokuslar1 CO;DIS Plus analiz kiti kullanilarak ¢ogaltilmistir.
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PCR ile ¢ogaltilan otozomal-STR bdlgeleri “ABI PRISM 3130 Genetic Analyzer”
cihazi kullanilarak kapiler jel elektroforezi ile ayrigtirilmis ve toplam 257 DNA
orneginin 19 otozomal STR lokusu ve amelogenin bdlgelerinin genotiplendirilmesi
yapilmistir. Analiz edilen 19 STR boélgesinin allel sikligi ve genetik istatistiksel

analiz sonuglar1 her bir lokus i¢in agagida ayr1 ayr ele alinmigtir.
4.2.1 D35S1358

Gilineydogu Anadolu Bolgesine ait 257 DNA o6rneginde bu lokus analiz edildiginde
tekrar sayilar1 14-19 arasinda degisen toplam 6 allel gézlenmis olup, homozigot
genotip sayisinin 69 ve heterozigot genotip sayisinin 188 oldugu saptanmigtir. Tiim
alleller incelendiginde; en fazla goriilen allelin 16 (%28,6), en az gortlen allelin 19
(%1) oldugu goriilmiistiir. Gen ¢esitliligi (gozlenen heterozigotluk) degeri %73,2
olarak hesaplanmistir (Tablo 4.1).

Tablo 4.1 D3S1358 lokusunda gozlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)

14 27 5,3

15 145 28,2

16 147 28,6

17 125 24,3

18 65 12.6

19 5 1
Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %73.2

Istatistiksel analizler sonucunda PM degerinin 0.096, PD degerinin 0.904, PE
degerinin 0.479, PIC degerinin 0.72 ve TPI degerinin 1.86 oldugu saptanmustir.
Beklenen heterozigotluk degeri % 76,2 olarak hesaplanmistir. Popiilasyonun bu

lokus igin HW dengesinde oldugu anlasilmistir (p=0,50069) (Tablo 4.20).

4.2.2 D5S818

Bu lokusta 8-15 arasinda degisen toplam 8 allel gézlenmis olup, homozigot genotip

sayisinin 59 ve heterozigot genotip sayisinin 198 oldugu saptanmistir. Tiim alleller
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icerisinde en fazla goriilen allel 12 (%38,9), en az gozlenen allel 15 (%0,2) no’ lu

allel olmustur. Gen ¢esitliligi degeri %77 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.2).

Tablo 4.2 D5S818 lokusunda gozlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)

8 5 1
9 27 53
10 55 10,7
11 135 26,3
12 200 38,9
13 86 16,7
14 5 1
15 1 0,2

Toplam allel sayis1 514

Gen cesitliligi %77

Yapilan analizler sonucunda, PM degeri 0.116, PD degeri 0.884, PE degeri 0.545,
TPI degeri 2.18, PIC degeri 0,7 olarak belirlenmistir. Beklenen heterozigotluk degeri

% 73,9 olarak hesaplanmis olup, popiilasyonun bu lokus i¢in HW dengesinde oldugu
tespit edilmistir (p=0,34) (Tablo 4.20).

4.2.3 D7S820

Bu lokusta 7-14 arasinda degisen toplam 9 allel gézlenmis olup, homozigot genotip
sayisinin 61 ve heterozigot genotip sayisinin 196 oldugu saptanmistir. Alleller
icerisinde en sik gozlenen 11 (%27,4), en az gozlenen ise 9,3 (%0,2) alleli olmustur.
Gen c¢esitliligi degeri %76,3 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.3). Tlrkiye’de ilk defa
9,3 varyant alleli bu popiilasyonda gozlenmistir (Sekil 4.2).

Istatistiksel analizler sonucu PM degerinin 0.075, PD degerinin 0.925, PE degerinin
0.532, TPI degerinin 2.11 ve PIC degerinin 0.77 oldugu saptanmistir. Beklenen
heterozigotluk degeri % 79,8 olarak hesaplanmistir. Bonferroni dogrulamasindan
sonra populasyonun HW esitligine uyumlu oldugu gézlenmistir (p=0,03251) (Tablo
4.20).
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ORNEK ADI Panel
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Sekil 4.2 D7S820 lokusunda tanimlanan 9.3 varyant alleli
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Tablo 4.3 D7S820 lokusunda gozlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayis1 (n) Allel sikhig1 (%)
7 14 2,7
8 104 20,2
9 34 6,6
9,3 1 0,2
10 122 23,7
11 141 27,4
12 81 15,8
13 13 2,5
14 4 0,8
Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %76,3

4.2.4 D8S1179
Lokusun alleleri 7-18 arasinda degismekte olup toplam 12 allel gézlenmistir.

Homozigot genotip sayisi 46 ve heterozigot genotip sayisi 211 olarak belirlenmistir.

Tablo 4.4 D8S1179 lokusunda gbzlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayis1 (n) Allel sikhig1 (%)

7 1 0,2
8 11 2,1
9 5 1
10 46 8,9
11 38 7,4
12 66 12,8
13 127 24,7
14 113 22
15 81 15,8
16 22 4,3
17 3 0,6
18 1 0,2

Toplam allel sayis1 514

Gen cesitliligi %82,1
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Alleller icerisinde en fazla gorilen allel 13 (%24,7), en az gorulen alleller 7 (%0,2)

ve 18 (%0,2) olmustur. Gen cesitliligi degeri %82,1 olarak hesaplanmistir (Tablo
4.4).

Analizler sonucunda; PM degeri 0.052, PD degeri 0.948, PE degeri 0.639, TPI degeri
2.79 ve PIC degeri 0.81 olarak hesaplanmistir. Beklenen heterozigotluk degeri %

83,5 olarak belirlenmistir. Popiilasyonun bu lokus i¢cin HW dengesinde oldugu tespit
edilmistir (p=0,02400) (Tablo 4.20).

425 FGA

Lokusta 18-27 arasinda degisen toplam 16 allel gozlenmistir. Homozigot genotip
sayisinin 48 ve heterozigot genotip sayisinin 209 oldugu saptanmuistir.

Tablo 4.5 FGA lokusunda gozlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)
18 4 0,8
19 19 3,7
19,2 1 0,2
20 30 5,8
20,2 1 0,2
21 72 14
21,2 4 0,8
22 100 19,5
22,2 4 0,8
23 128 24,9
23,2 1 0,2
24 7 15
24,2 1 0,2
25 50 9,7
26 15 2,9
27 7 1,4
Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %81,3
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En fazla gortlen allel 23 (%24,9) no’ lu allel olurken, %0.2 siklik ile en az gorilen
alleller 19.2, 20.2, 23.2 ve 24.2 olmustur. Gen c¢esitliligi degeri %81,3 olarak
hesaplanmistir (Tablo 4.5).

Istatistiksel analizler sonucunda PM degerinin 0.043, PD degerinin 0.957, PE
degerinin 0.624, TPI degerinin 2.68 ve PIC degerinin 0.82 oldugu saptanmistir.
Beklenen heterozigotluk degeri % 84,4 olarak hesaplanmis olup, populasyonun bu
lokus i¢in HW dengesinde oldugu tespit edilmistir (p=0,74) (Tablo 4.20).

4.2.6 CSF1PO

Toplam 8 allel gozlenmis olup, bu alleller 7- 14 arasinda degigsmektedir. Homozigot
genotip sayist 74 ve heterozigot genotip sayist 183 olarak belirlenmistir. Alleller

arasinda en fazla 12 (%34,8) no’ lu allel, en az ise 7 (%0,2), 8 (%0,2) ve 14 (%0,2)
allelleri gozlenmistir. Gen ¢esitliligi degeri %71,2 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.6).

Tablo 4.6 CSF1PO lokusunda gozlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)

7 1 0,2
8 1 0,2
9 11 2,1
10 128 24,9
11 168 32,7
12 179 34,8
13 25 4,9
14 1 0,2

Toplam allel sayisi 514

Gen cesitliligi %71,2

Istatistiksel analizler neticesinde, PM degeri 0.145, PD degeri 0.855, PE degeri
0.447, TPI degeri 1.74 ve PIC degeri 0.65 olarak hesaplanmistir. Beklenen
heterozigotluk degeri % 70,8 olarak saptanmistir. Ayrica, popllasyonun HW
dengesinde oldugu tespit edilmistir (p= 0,154) (Tablo 4.20).
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4.2.7 D10S1248

Lokusta 9-18 arasinda degisen toplam 9 allel tespit edilmistir. Gozlenen
genotiplerden 58” i homozigot, 199’ unun heterozigottur. Bu lokusta en sik gézlenen
allel 14 (%30,5), en az gorilen alleller ise 9 (%0,2) ve 18 (%0,2) olmustur. Gen
cesitliligi degeri %77,4 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.7).

Bu lokus icin PM degeri 0.09, PD degeri 0.91, PE degeri 0.552, TPI degeri 2.22 ve
PIC degeri 0.74 olarak hesaplanmistir. Beklenen heterozigotluk degeri % 77,7 ve p
degeri 0,046 olarak tespit edilmis ve Bonferroni dogrulamasindan sonra

popiilasyonun HW esitligine uyumlu oldugu sonucuna varilmistir (Tablo 4.20).

Tablo 4.7 D10S1248 lokusunda g6zlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)

9 1 0,2
11 9 1,8
12 17 3,3
13 129 251
14 157 30,5
15 114 22,2
16 65 12,6
17 21 41
18 1 0,2

Toplam allel sayis1 514

Gen cesitliligi %77,4

4.2.8 D12S391

Bu lokusta 15-26 arasinda degisen toplam 16 allel gézlenmistir. Genotiplerden 31’
inin homozigot, 226’ smin heterozigot oldugu saptanmistir. Lokusun allelleri
arasinda en en sik gozlenen 18 (%17,3), en az gozlenen ise 19,2 (%0,2) allelidir.

Gen ¢esitliligi degeri %87,9 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.8).
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Tablo 4.8 D12S391 lokusunda g6zlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikiga ()
15 20 3,9
16 15 2,9
17 46 8,9
17,3 2 0,4
18 89 17,3
18,3 12 2,3
19 57 11,1
19,2 1 0,2
19,3 9 18
20 54 10,5
21 66 12,8
22 65 12,6
23 44 8,6
24 20 3,9
25 10 1,9
26 4 0,8
Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %87,9

Bu lokus icin, PM degerinin 0.023, PD degerinin 0.977, PE degerinin 0,754, TPI
degerinin 4.15 ve PIC degerinin 0.88 oldugu saptanmistir. Beklenen heterozigotluk
degeri % 89,5 olarak hesaplanmistir. Popiilasyonun HW dengesinde oldugu tespit
edilmistir (p=0,670) (Tablo 4.20). Daha 6ncede ayni popiilasyonda goriilen D12S391
lokusunda 19,2 varyant alleli, bu poptilasyonda gézlenmistir (Sekil 4.3).

4.2.9 D13S317

Bu lokusta toplam 8 allel gozlenmis olup, bu alleller 8-15 arasinda degismektedir.
Homozigot genotip sayisinin 62 ve heterozigot genotip sayisinin 195 oldugu

saptanmustir. Allel sikliklart incelendiginde, en yiiksek deger 12 (%37,2), en diisiik
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deger ise 15 (%0,2) no’ lu allelde elde edilmistir. Gen c¢esitliligi degeri %75,9 olarak
hesaplanmistir (Tablo 4.9).
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Sekil 4.3 D12S391 lokusunda tanimlanan 19.2 varyant alleli

Analizler neticesinde; PM degerinin 0.103, PD degerinin 0.897, PE degerinin 0.525,
TPI degerinin 2.07 ve PIC degerinin 0.71 oldugu saptanmistir. Beklenen
heterozigotluk degerinin % 75,2 ve p degerinin 0,289 oldugu tespit edilmis olup

popiilasyonun HW esitligine uyumlu oldugu sonucuna varilmistir (Tablo 4.20).
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Tablo 4.9 D13S317 lokusunda g6zlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)

8 50 9,7
9 41 8,0
10 23 4,5
11 150 29,2
12 191 37,2
13 46 8,9
14 12 2,3
15 1 0,2

Toplam allel sayis1 514

Gen cesitliligi %75,9

4.2.10 D16S539

Lokusun allelleri 8-14 arasinda degismekte olup, toplam 8 allel gézlenmistir.
Homozigot genotip sayisinin 69 ve heterozigot genotip sayisinin 188 oldugu
saptanmistir. Tiim alleller icerisinde, en sik goriilen allel 11 (%28,8), en az gorilen
allel 14 (%1,6) no’ 1lu allel olmustur. Gen c¢esitliligi degeri %73,2 olarak
hesaplanmistir (Tablo 4.10).

Tablo 4.10 D16S539 lokusunda go6zlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayis1 (n) Allel sikhig1 (%)

8 13 2,5

9 90 17,5

10 47 91

11 148 28,8

12 147 28,6

13 61 11,9

14 8 1,6
Toplam allel sayisi 514
Gen cesitliligi %73,2

Analizler sonucunda; PM degeri 0.084, PD degeri 0.916, PE degeri 0.479, TPI degeri
1.86 ve PIC degeri 0,75 olarak hesaplanmigtir. Beklenen heterozigotluk degeri %
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78,3 olarak belirlenmis ve popiilasyonun HW dengesinde oldugu saptanmistir

(p=0,06945) (Tablo 4.20).

4.2.11 SE33

Toplam 37 allel gozlenmis olup, bu alleller 7.3-36 arasinda de8ismektedir. Bu
lokusta gbzlenen genotiplerin 20’sinin homozigot, 237’°sinin heterozigot oldugu
saptanmistir. En fazla goriilen allel 16 (%8,2) no’ lu allel olurken, %0,2 ile en az
gorulen alleller 7.3, 8, 9, 12.3, 14.3, 15.3, 17.1, 27 ve 35 no’ lu alleller olmustur. Gen
cesitliligi degeri %92,2 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.11).

SE33 lokusunda Tiirkiye’de ilk defa goriilen 14,3 (Sekil 4.4) ve 17.1 (Sekil 4.5)

varyant allelleri bu popiilasyonda tespit edilmistir.

Analizler sonucunda; PM degerinin 0.008, PD degerinin 0.992 PE degerinin 0.841,
TPl degerinin 6.43 ve PIC degerinin 0,95 oldugu saptanmistir. Beklenen
heterozigotluk degeri % 95 olarak hesaplanmistir. Popiilasyonun bu lokus i¢gin HW
dengesinde oldugu tespit edilmistir (p=0,77441) (Tablo 4.20).
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Tablo 4.11 SE33 lokusunda g6zlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)
7.3 1 0,2
8 1 0,2
9 1 0,2
11 9 1,8
12.3 1 0,2
13 13 2,5
14 0,6
143 1 0,2
15 14 2,7
15.3 1 0,2
16 42 8,2
17 34 6,6
17.1 1 0,2
18 41 8,0
19 41 8,0
19.2 2 0,4
20 23 4,5
21 12 2,3
21.2 7 14
22 3 0,6
22.2 22 4,3
23.2 19 3,7
24.2 18 35
25.2 20 39
26.2 14 2,7
27 1 0,2
27.2 21 4,1
28.2 35 6,8
29.2 38 7,4
30.2 30 58
31.2 20 39
322 8 1,6
33 4 0,8
33.2 7 1,4
34 2 0,4
35 1 0,2
36 3 0,6

Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %92,2
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Sekil 4.4 SE33 lokusunda tanimlanan 14.3 varyant alleli
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Sekil 4.5 SE33 lokusunda tanimlanan 17.1 varyant alleli

4.2.12 THO1

Lokusun allelleri 6-11 arasinda degigsmekte olup, toplam 8 allel gézlenmistir.
Homozigot genotip sayisinin 61 ve heterozigot genotip sayisinin 196 oldugu

saptanmistir. Tiim alleller incelendiginde; en fazla goriilen allelin 6 (%30,2), en az
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gorulen allellerin 7,3 (%0,2) ve 11 (%0,2) oldugu goriilmiistiir. Gen ¢esitliligi degeri

%76,3 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.12).

Tiirkiye’de yapilan calismalarda ilk kez THO1 lokusunda 7,3 varyant alleli bu

popiilasyonda tespit edilmistir (Sekil 4.6).
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Sekil 4.6 THO1 lokusunda tanimlanan 7.3 varyant alleli
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Tablo 4.12 THO1 lokusunda gozlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhigi (%)
6 155 30,2
7 101 19,6
7.3 1 0,2
8 52 10,1
9 101 19,6
9,3 90 17,5
10 13 2,5
11 1 0,2
Toplam allel sayisi 514
Gen cesitliligi %76,3

4.2.13 TPOX

sonucuna varilmistir (Tablo 4.20).

Bu lokusta PM degeri 0.076, PD degeri 0.924, PE degeri 0.532, TPI degeri 2.11 ve
PIC degeri 0.76 olarak belirlenmistir. Beklenen heterozigotluk degerinin % 79,2 ve p
degerinin 0,12195 oldugu saptanmistir, popiilasyonun HW esitligine uyumlu oldugu

Bu lokusta 7-12 arasinda degisen toplam 6 allel gézlenmis olup, homozigot genotip
sayisinin 99 ve heterozigot genotip sayisinin 158 oldugu saptanmistir. Tiim alleller
incelendiginde; en fazla goriilen allelin 8 (%53,3), en az gortlen allelin 7 (%0,4)
oldugu belirlenmistir. Gen c¢esitliligi degeri %61,5 olarak hesaplanmistir (Tablo
4.13).

Tablo 4.13 TPOX lokusunda gozlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)

7 2 0,4

8 274 53,3

9 46 8,9

10 45 8,8

11 136 26,5

12 11 2,1
Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %61,5
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Istatistiksel analizler sonucunda PM degerinin 0.191, PD degerinin 0.809, PE
degerinin 0.309, TPI degerinin 1.3 ve PIC degerinin 0,58 oldugu saptanmuistir.
Beklenen heterozigotluk degeri % 63,1 olarak hesaplanmistir. Popiilasyonun HW
dengesinde oldugu tespit edilmistir ( p = 0,5137) (Tablo 4.20).

4.2.14 VWA

Toplam 8 allel gézlenmis olup, bu alleller 13-19 arasinda degismektedir. Gézlenen
genotiplerin 56’s1 homozigot, 201’inin heterozigot oldugu saptanmistir. En fazla
gozlenen allel 16 (%27,2), en az goOzlenen allel ise 13 (%0,2) olmustur. Gen

cesitliligi degeri %78,2 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.14.).

Tablo 4.14 vWA lokusunda gozlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)

13 1 0,2
14 39 7,6
15 51 9,9
16 140 27,2
17 119 23,2
18 110 21,4
19 45 8,8
20 9 1,8

Toplam allel 514

Gen cesitliligi %78,2

Bu lokus i¢cin PM degerinin 0.067, PD degerinin 0.933, PE degerinin 0.566, TPI
degerinin 2.29 ve PIC degerinin 0.77 oldugu belirlenmistir. Beklenen heterozigotluk
degeri % 80,4 ve p degeri 0.46198 olarak hesaplanmis ve dolayisiyla popiilasyonun
HW esitligine uyumlu oldugu sonucuna varilmistir (Tablo 4.20).

4.2.15 D18S51

Lokusta 9-24 arasinda degisen toplam 16 allel gézlenmis olup, homozigot genotip
sayisinin 31 ve heterozigot genotip sayisinin 226 oldugu saptanmistir. Bu lokusun en
sik gozlenen alleli 14 (%19,8), en az gozlenen allelleri ise 9 (%0,2), 22 (%0,2) ve 24
(%0,2) olmustur. Gen ¢esitliligi degeri %87,9 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.15).
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Tablo 4.15 D18S51 lokusunda gézlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)
9 1 0,2
10 4 0,8
10,2 1 0,2
11 14 2,7
12 60 11,7
13 71 13,8
14 102 19,8
15 79 15,4
16 72 14,0
17 41 8,0
18 29 5,6
19 23 4,5
20 10 1,9
21 5 1,0
22 1 0,2
24 1 0,2
Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %87,9

Analizler sonucunda; PM degerinin 0.033, PD degerinin 0.967, PE degerinin 0.754,
TPl degerinin 4.15 ve PIC degerinin 0.86 oldugu saptanmistir. Beklenen
heterozigotluk degeri % 87,4, p degeri 0,70734 olarak hesaplanmis ve sonug olarak
popiilasyonun HW dengesinde oldugu tespit edilmistir (Tablo 4.20).

4.2.16 D1S1656

Lokusun allelleri 10-19 arasinda degismektedir ve toplam 14 allel gézlenmistir.
Homozigot genotip sayisi 38 ve heterozigot genotip sayis1 219 olarak belirlenmistir.
Alleller igerisinde en sik goriilen allel 16 (%17,3), en az goérilen allel 10 (%0,2) no’
lu allel olmustur. Gen gesitliligi degeri %85,2 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.16).
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Bu lokusun PM degeri 0.027, PD degeri 0.973, PE degeri 0.699, TPI degeri 3.38 ve
PIC degeri 0.88 olarak hesaplanmistir. Beklenen heterozigotluk degeri % 88,8
bulunmustur. Popiilasyonun bu lokus i¢cin HW esitligine uyumlu oldugu tespit
edilmistir (p=0,01533) (Tablo 4.20).

Tablo 4.16 D1S1656 lokusunda gozlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayis1 (n) Allel sikhig1 (%)
10 1 0,2
11 61 11,9
12 47 9,1
13 55 10,7
14 45 8,8
15 87 16,9
15,3 14 2,7
16 89 17,3
16,3 22 4,3
17 39 7,6
17,3 33 6,4
18 1 0,2
18,3 13 2,5
19,3 7 1,4
Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %85,2

4.2.17 D21S511

Lokusun allelleri 25-36 arasinda degismekte olup toplam 16 allel gézlenmistir.
Genotiplerin 43°niin homozigot, 214’{iniin heterozigot oldugu saptanmistir. Lokusta
en sik goriilen allel 30 (%20,4), en az gorulen alleller ise 35 (%0,2) ve 36 (%0,2)
olmustur. Gen gesitliligi degeri %83,3 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.17).

Istatistiksel analizler sonucunda; PM degerinin 0.038, PD degerinin 0.962, PE
degerinin 0.661, TPl degerinin 2.99 ve PIC degerinin 0.84 oldugu saptanmustir.
Beklenen heterozigotluk degeri % 85,7, p degeri 0,96857 olarak hesaplanmis ve
populasyonun HW dengesinde oldugu tespit edilmistir (Tablo 4.20).
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Tablo 4.17 D21S11 lokusunda gézlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)
25 2 0,4
26 5 1,0
27 19 3,7
28 89 17,3
29 92 17,9
30 105 20,4
30,2 16 3,1
31 22 4,3
31,2 53 10,3
32 7 1,4
32,2 81 15,8
33 1 0,2
33,2 16 3,1
34,2 4 0,8
35 1 0,2
36 1 0,2
Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %83,3

4.2.18 D2251045

Bu lokusta 10-19 arasinda degisen toplam 9 allel gbzlenmis olup, homozigot genotip
sayist 70 ve heterozigot genotip sayist 187 olarak belirlenmistir. Alleller arasinda en

stk gozleneni 15 (%38,5), en az gozleneni ise 19 (%0,2) olmustur. Gen gesitliligi

degeri %72,8 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.18).

Analizler sonucunda; PM degerinin 0.126, PD degerinin 0.874, PE degerinin 0.472,
TPl degerinin 1.84 ve PIC degerinin 0.69 oldugu belirlenmistir.
heterozigotluk degeri % 73,2 olarak hesaplanmistir. Populasyonun bu lokus igin HW

esitligine uyumlu oldugu sonucuna varilmistir (p=0,10106) (Tablo 4.20).
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Tablo 4.18 D22S1045 lokusunda gézlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)
10 2 0,4
11 86 16,7
12 4 0,8
14 32 6,2
15 198 38,5
16 149 29,0
17 38 7,4
18 4 0,8
19 1 0,2
Toplam allel sayis1 514
Gen cesitliligi %72,8

4.2.19 D25441

Toplamda 9 allel gozlenmis olup, bu alleller 8-16 arasinda degismektedir. Gézlenen
genotiplerin 77’sinin homozigot, 180’nin heterozigot oldugu saptanmistir. En sik

gozlenen allelin 11 (%35,6), en az gozlenen allelin 8 (%0,2) oldugu belirlenmistir.

Gen cesitliligi degeri %70 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.19).

Tablo 4.19 D2S441 lokusunda gbzlenen alleller ve siklik degerleri

Allel Goriilme sayisi (n) Allel sikhig1 (%)
8 1 0,2
10 76 14,8
11 183 35,6
11,3 34 6,6
12 29 5,6
13 19 3,7
14 152 29,6
15 17 3,3
16 3 0,6
Toplam allel 514
Gen cesitliligi %70,0
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Istatistiksel analizler sonucunda PM degerinin 0.091, PD degerinin 0.909, PE
degerinin 0.429, TPI degerinin 1.67 ve PIC degerinin 0.72 oldugu saptanmuistir.
Beklenen heterozigotluk degeri % 75,5, p degeri 0,27486 olarak hesaplanmustir.

Ayrica, popiilasyonun HW dengesinde oldugu sonucuna varilmistir (Tablo 4.20).

Gilineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonunda 19 otozomal STR lokusunun kombine
uyusma olasiligi 1,49978 x 10 ve kombine dislama giicii 0,999999961 olarak
belirlenmistir (Tablo 4.20). Tim lokuslar i¢in hesaplanan allel frekanslar1 toplu
olarak Tablo 4.21°de verilmistir. Ek olarak 19 otozomal STR lokusu igin bireyler
arasindaki akrabalik derecesini belirlemek icin F istatistiksel (Fjs) analizi yapilmis ve
Fis degerinin -0,04353 ve +0,07233 arasinda degistigi, ancak 19 lokustan 15 inde
pozitif bir deger oldugu goriilmiistiir. Ayrica, lokuslarin tiimii i¢in ortalama akrabalik

katsayis1 +0,02247 olarak hesaplanmistir.
4.3 Popiilasyonlar Aras1 Genetik Iliskinin incelenmesi

Gilineydogu Anadolu Bélgesi ile segilen 26 popiilasyon i¢in popiilasyon farklilik testi
yapilmis ve sonuglart Tablo 4.22°de verilmistir. Bu popiilasyonlarda sayilardaki
anlaml farkliliklar c¢oklu testler i¢in kullanilan Benjamini-Hochberg dogrulama

metodu ile azaltilmistir.

GAB popiilasyonu ve secilen 26 popiilasyon karsilastirildiginda asagidaki sonuglar

elde edilmistir:

a) Cantirk vd., 2017 yilinda Turkiye Geneli (Turkiye IV) populasyon verileri ve

mevcut popiilasyon verileri ile analiz edilen ortak 13 lokus karsilagtirildiginda;

* Mevcut popiilasyon ile Akdeniz, Ege ve I¢ Anadolu Bélgelerinin verilerinde
anlaml bir farklilik olmadigi bulunmustur.

= Dogu Anadolu Bolgesi verileri ile mevcut popiilasyon arasinda tek bir lokusta
(FGA) anlamli farklilik tespit edilmistir.

* Mevcut popiilasyon ile Marmara Bélgesi (IST hari¢) ve Giineydogu Anadolu
Bolgesi verilerinin her birinde 2 lokusta (D21S11 ve FGA) anlamli farklilik
oldugu goriilmiistiir.

= Mevcut popiilasyon ile Karadeniz Bolgesi karsilastirildiginda; 3 lokusta
(D21S11, FGA ve D10S1248) anlamli farklilik tespit edilmistir.
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b) Mevcut popiilasyon ve Tokdemir vd., 2016 yilinda Dogu Anadolu Bolgesi
populasyonu (Turkiye 111) ) ile ortak olan 13 ve Turkiye Geneli (Dogan vd., 2014)
(Tiirkiye II) popiilasyonu ile ortak olan 18 lokus verileri karsilastirildiginda;

* Dogu Anadolu Boélgesinin (Tirkiye III ) verileri ile 4 lokusta (D21S11,
D7S820, D13S317 ve FGA) anlamli farklilik tespit edilmistir.

= Tirkiye Geneli (Turkiye 1) populasyon verileri ile 6 lokusta (D21S11,
CSF1PO, D16S539,FGA ve D1S1656) anlamli farklilik gozlenmistir.

¢) Istanbul (Tiirkiye I) popiilasyonu ve mevcut popiilasyon ile ortak olan 18 lokusun

2 lokusunda (D5S818 ve D2S441) anlamli farklilik gozlenmistir.

d) Turkiye Geneli (Messina vd., 2016) (Turkiye VI) popilasyonu ve mevcut
popiilasyon ile ortak olan 14 lokusun sadece birinde (D16S539) anlamli farklilik

belirlenmistir.

e) Izmir (Tiirkiye VII) popiilasyonu ve mevcut poplilasyon ile ortak olan 12 lokusun
2’sinde (D21S11 ve TPOX) anlamh farklilik géze carpmustir.

f) Mevcut popiilasyon ile Kibris (KT) ve Kibris (KY) popiilasyonlari ile ortak olan
13 lokusun sirasiyla 4 (FGA, D18S51,THOl ve vWA) ve 7 (D21S11, D7S820,
D13S317, FGA, D18S51, THO1 ve vWA)’ sinde anlamli farkliliklar goriilmiistiir.

h) Yunanistan I ve Liibnan popiilasyonlar1 ile mevcut popiilasyon kiyaslandiginda

sirastyla 19 lokusun 3’iinde ve 14 lokusun 8’ inde anlamli farkliliklar saptanmustir.

1) 14 lokusun ortak oldugu Yunanistan II (KITA), Yunanistan II (EGE), Italya (CAL)
popiilasyon verileri ile mevcut poptilasyon karsilastirildiginda 3 lokusta; Yunanistan
II (GRT) popiilasyon verisiyle kiyaslamada 5 lokusta ve Italya (APU) popiilasyonu

ile 2 lokusta anlaml1 farkliliklar bulunmustur.

h) Mevcut populasyon ve CEPH- HGDP poptlasyonu ile ortak olan 18 lokusun
verileri kiyaslandiginda; KAO popiilasyonu ile 3 lokusta, AVR popiilasyonu ile 7
lokusta, OGA populasyonu ile 9, AFR ve DA popilasyon verileri ile 17 lokusta

anlamli farklilik gézlenmistir.

Gilineydogu Anadolu Bolgesi ile secilen popiilasyonlar arasindaki genetik uzaklik

degerleri Nei’nin Da metodu kullanilarak hesaplanmistir (Tablo.4.23). Analiz edilen
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toplam 27 popllasyonda ortak olan 7 otozomal STR lokusu dikkate alindiginda;
Gilineydogu Anadolu Bélgesi popiilasyonuna (Tiirkiye V (GAB), mevcut ¢alisma) en
yakin popiilasyonun 0,006 ile Tiirkiye IV (GAB), en uzak popiilasyonun ise 0,070 ile
CEPH-HGDP (AFR) oldugu goriilmiistiir. Diger bir analizde, 23 popiilasyonda ortak
olan 13 otozomal STR lokusu karsilastirilmis (Tablo 4.24) ve buna gore Tiirkiye V
(GAB) popiilasyonuna en yakin popiilasyonlarin 0,006 ile Tiirkiye IV (GAB),
Tiirkiye IV (ADB) ve Tiirkiye IV (MB. IST haric) popiilasyonlar1 oldugu, en uzak
populasyonun ise 0,069 ile CEPH-HGDP (AFR) popiilasyonu oldugu saptanmustir.
Yapilan bagka bir karsilastirmada; 9 popiilasyonda ortak olan 18 otozomal STR
lokusu degerlendirilmistir (Tablo 4.25) ve Tirkiye V (GAB) ile en yakin
popiilasyonun 0,008 ile Tiirkiye II ve Liibnan popiilasyonlar1 oldugu, en uzak
populasyonun ise 0,066 ile CEPH-HGDP (AFR) popiilasyonu oldugu gorilmiistiir.
Segilen 27 popiilasyonun genetik uzakliklari hesaplandiktan sonra N-J metodu ile
filogenetik agaclar ¢izilmis ve ii¢ boyutlu MDS grafikleri olusturulmustur. Segili 27
popiilasyonda ortak olan 7 otozomal STR lokusu i¢in MDS grafigi Sekil 4.7°de,
filogenetik aga¢ Sekil 4.10°da verilmistir. Ayrica, 23 popiilasyonda ortak olan 13
otozomal STR lokusu i¢in MDS grafigi Sekil 4.8°de, filogenetik agac Sekil 4.11°de
gorilmektedir. Baska bir analiz de 9 popiilasyonda ortak olan 18 otozomal STR
lokusu i¢in yapilmis olup sonuglar1 gosteren MDS grafigi Sekil 4.9°da, filogenetik
agac Sekil 4.12°de verilmistir.
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Tablo 4.20 Giineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonunda 19 otozomal STR lokusunun adli istatistiksel parametreleri

Lokuslar D3S1358 D5S818 D7S820 D8S1179 FGA CSFIPO D10S1248 D12S391 D13S317 D16S539 SE33 THO1 TPOX VWA D18S51 D1S1656 D21S11 D22S1045 D2S441
Uyusma olasihg (PM) 0,096 0,116 0,075 0,052 0,043 0,145 0,090 0,023 0,103 0,084 0,008 0,076 0,191 0,067 0,033 0,027 0,038 0,126 0,091
Aynm giicii (PD) 0,904 0,884 0,925 0,948 0,957 0,855 0,910 0,977 0,897 0,916 0992 0924 0809 0933 0,967 0,973 0,962 0,874 0,909
Polimorfik bilgi icerigi (PIC) 0,72 0,70 0,77 0,81 0,82 0,65 0,74 0,88 0,71 0,75 0,95 0,76 0,58 0,77 0,86 0,88 0,84 0,69 0,72
Diglama giicii (PE) 0,479 0,545 0,532 0,639 0,624 0,447 0,552 0,754 0,525 0,479 0,841 0532 0,309 0566 0,754 0,699 0,661 0,472 0,429
Tipik babalik indeksi (TPI) 1,86 2,18 2,11 2,79 2,68 1,74 2,22 4,15 2,07 1,86 6,43 2,11 1,30 2,29 4,15 3,38 2,99 1,84 1,67
Beklenen Heterozigotluk (HE) 76,2%  73,9%  79,8% 83,5% 84,4% 70,8% 77,7% 89,5% 75,2% 783% 950% 792% 631% 804% 874% 888%  857% 73,2% 75,5%
Gozlenen Heterozigotluk (HO) 732%  77,0%  76,3% 82,1% 81,3% 712% 77,4% 87,9% 75,9% 732%  922% 763% 615% 782% 879% 852%  833% 72,8% 70,0%
p degeri (Hardy Weinberg Dengesi) 0,50069 0,34487 0,03251 0,02400 0,74057 0,15475 0,04668  0,67073 0,28939 0,06945 0,77441 0,12195 0,5137 0,46198 0,70734 0,01533 0,96857 0,10106 0,27486
Fis (akraba evliligi katsayisi) 0,04000 -0,04253 0,04430 0,01675 0,03646 -0,00574 0,00345 0,01746 -0,00898 0,06575 0,02929 0,03706 0,02570 0,02724 -0,00615 0,04038 0,02837 0,00597 0,07233
Toplam Allel 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514
Ortalama popiilasyon akraba evliligi katsayisi 0,022479807
Kombine Uyusma Olasihigi (cMP) 1,499775342
Kombine Dislama Giicii (cPE) 0,999999961
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Tablo 4.21 Giineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonunda 19 otozomal STR lokusunun allel frekans degerleri

Lokus |D3S1358 D5S818 D7S820 D8S1179 FGA CSF1POD10S124€D12S391D13S317 D16S539 SE33 THO1 TPOX vWA D18S51 D1S1656 D21S11 D22S1045 D2S441
Allel
6 - - - - - - - - - - - 0,30156 - - - - - - -
7 - - 0,02724 0,00195 - 0,00195 - - - - - 0,19650 0,00389 - - - - - -
7,3 - - - - - - - - - - 0,00195 0,00195 - - - - - - -
8 - 0,00973 0,20233 0,02140 - 0,00195 - - 0,09728 0,02529 0,00195 0,10117 0,53307 - - - - - 0,00195
9 - 0,05253 0,06615 0,00973 - 0,02140 0,00195 - 0,07977 0,17510 0,00195 0,19650 0,08949 - 0,00195 - - - -
9,3 - - 0,00195 - - - - - - - - 0,17510 - - - - - - -
10 - 0,10700 0,23735 0,08949 - 0,24903 - - 0,04475 0,09144 - 0,02529 0,08755 - 0,00778 0,00195 - 0,00389 0,14786
10,2 - - - - - - - - - - - - - - 0,00195 - - - -
11 - 0,26265 0,27432 0,07393 - 0,32685 0,01751 - 0,29183 0,28794 0,01751 0,00195 0,26459 - 0,02724 0,11868 - 0,16732 0,35603
11,3 - - - - - - - - - - - - - - - - - - 0,06615
12 - 0,38911 0,15759 0,12840 - 0,34825 0,03307 - 0,37160 0,28599 - - 0,02140 - 0,11673 0,09144 - 0,00778 0,05642
12,3 - - - - - - - - - - 0,00195 - - - - - - - -
13 - 0,16732 0,02529 0,24708 - 0,04864 0,25097 - 0,08949 0,11868 0,02529 - - 0,00195 0,13813 0,10700 - - 0,03696
14 0,05253 0,00973 0,00778 0,21984 - 0,00195 0,30545 - 0,02335 0,01556 0,00584 - - 0,07588 0,19844 0,08755 - 0,06226 0,29572
14,3 - - - - - - - - - - 0,00195 - - - - - - - -
15 0,28210 0,00195 - 0,15759 - - 0,22179 0,03891 0,00195 - 0,02724 - - 0,09922 0,15370 0,16926 - 0,38521 0,03307
15,3 - - - - - - - - - - 0,00195 - - - - 0,02724 - - -
16 0,28599 - - 0,04280 - - 0,12646 0,02918 - - 0,08171 - - 0,27237 0,14008 0,17315 - 0,28988 0,00584
16,3 - - - - - - - - - - - - - - - 0,04280 - - -
17 0,24319 - - 0,00584 - - 0,04086 0,08949 - - 0,06615 - - 0,23152 0,07977 0,07588 - 0,07393 -
17,1 - - - - - - - - - - 0,00195 - - - - - - - -
17,3 - - - - - - - 0,00389 - - - - - - - 0,06420 - - -
18 0,12646 - - 0,00195 0,00778 - 0,00195 0,17315 - - 0,07977 - - 0,21401 0,05642 0,00195 - 0,00778 -
18,3 - - - - - - - 0,02335 - - - - - - - 0,02529 - - -
19 0,00973 - - - 0,03696 - - 0,11089 - - 0,07977 - - 0,08755 0,04475 - - 0,00195 -
19,2 - - - - 0,00195 - - 0,00195 - - 0,00389 - - - - - - - -
19,3 - - - - - - - 0,01751 - - - - - - - 0,01362 - - -
20 - - - - 0,05837 - - 0,10506 - - 0,04475 - - 0,01751 0,01946 - - - -
20,2 - - - - 0,00195 - - - - - - - - - - - - - -
Toplam
allel sayisi 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514
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Tablo 4.21’in devami

allel sayis1

Lokus |D3S1358 D5S818 D7S820 D8S1179 FGA CSF1POD10S1248D12S391D13S317D16S539 SE33 ~ THO1 ~ TPOX VWA D18S51 D1S1656 D21S11 D22S1045 D2S441
21 - - - - 0,14008 - - 0,12840 - - 0,02335 - - - 0,00973 - - - -
21,2 - - - - 0,00778 - - - - - 0,01362 - - - - - - - -
22 - - - - 0,19455 - - 0,12646 - - 0,00584 - - - 0,00195 - - - -
22,2 - - - - 0,00778 - - - - - 0,04280 - - - - - - - -
23 - - - - 0,24903 - - 0,08560 - - - - - - - - - - -
23,2 - - - - 0,00195 - - - - - 0,03696 - - - - - - - -
24 - - - - 0,14981 - - 0,03891 - - - - - - 0,00195 - - - -
24,2 - - - - 0,00195 - - - - - 0,03502 - - - - - - - -
25 - - - - 0,09728 - - 0,01946 - - - - - - - - 0,00389 - -
25,2 - - - - - - - - - - 0,03891 - - - - - - - -
26 - - - - 0,02918 - - 0,00778 - - - - - - - - 0,00973 - -
26,2 - - - - - - - - - - 0,02724 - - - - - - - -
27 - - - - 0,01362 - - - - - 0,00195 - - - - - 0,03696 - -
27,2 - - - - - - - - - - 0,04086 - - - - - - - -
28 - - - - - - - - - - - - - - - - 0,17315 - -
28,2 - - - - - - - - - - 0,06809 - - - - - - - -
29 - - - - - - - - - - - - - - - - 0,17899 - -
29,2 - - - - - - - - - - 0,07393 - - - - - - - -
30 - - - - - - - - - - - - - - - - 0,20428 - -
30,2 - - - - - - - - - - 0,05837 - - - - - 0,03113 - -
31 - - - - - - - - - - - - - - - - 0,04280 - -
31,2 - - - - - - - - - - 0,03891 - - - - - 0,10311 - -
32 - - - - - - - - - - - - - - - - 0,01362 - -
32,2 - - - - - - - - - - 0,01556 - - - - - 0,15759 - -
33 - - - - - - - - - - 0,00778 - - - - - 0,00195 - -
33,2 - - - - - - - - - - 0,01362 - - - - - 0,03113 - -
34 - - - - - - - - - - 0,00389 - - - - - - - -
34,2 - - - - - - - - - - - - - - - - 0,00778 - -
35 - - - - - - - - - - 0,00195 - - - - - 0,00195 - -
36 - - - - - - - - - - 0,00584 - - - - - 0,00195 - -

Toplam

514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514 514
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Tablo 4.22 Giineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonunda 19 otozomal STR lokusu i¢in popiilasyon farklilagsma testi sonuglari

Popiilasyonlar D8S1179 D21S11 D7S820 CSF1PO D3S1358 D13S317 D16S539 FGA D5S818 D18S51 TPOX THO1 ~ vWA  SE33 D22S1045 D10S1248 D12S391 D1S1656 D2S441
Tiirkiye I [IST] 0,53743 0,10858 0,07420 0,49395 0,78177 0,26544 0,78455 0,05625 0,01252 0,24431 0,80771 0,30992 0,28423 - 0,73205 091242  0,89797 0,15753 0,00215
Turkiye 11 0,25779 0,00467 0,06316 0,00420 0,26564 0,08999 0,00505 0,00000 0,77989 0,08068 0,18518 0,18581 0,00658 - 0,78048 0,08276  0,07176 0,00882 0,72405
Turkiye 111 [DAB] 0,47202 0,00561 0,01160 0,49700 0,99581 0,00694 0,21797 0,00000 0,06241 0,30652 0,12096 0,04787 0,07264 - - - - - -
Tiirkiye IV [MB. iST hrg] | 0,02544 0,00281 - - 0,73506 - 0,47329 0,00081 - 0,08052 - 0,14206 0,17077 - 0,73572 0,28000 0,22309 0,43844 0,73356
Turkiye 1V [GAB] 0,26932 0,00842 - - 0,88503 - 0,60884 0,00090 - 0,76103 - 0,11371 0,34568 - 0,85283 0,59967 0,01650 0,53511 0,59839
Tuarkiye 1V [KDB] 0,17805 0,00000 - - 0,49839 - 0,79048 0,00196 - 0,07575 - 0,50980 0,03503 - 0,92137 0,00164  0,13027 0,17448 0,84810
Tarkiye 1V [ADB] 0,68854 0,16109 - - 0,80476 - 0,30268 0,17740 - 0,72761 - 0,06986 0,28433 - 0,51959 0,42792  0,74260 0,42333 0,76050
Turkiye 1V [DAB] 0,81091 0,02224 - - 0,86955 - 0,84541 0,00848 - 0,64103 - 0,05025 0,19702 - 0,59848 0,36420 0,47162 0,84575 0,22131
Tiirkiye IV [IAB] 0,23535 0,02156 - - 0,42014 - 0,33352 0,02845 - 0,41887 - 0,26025 0,45816 - 0,65641 0,56586  0,16726 0,18845 0,81676
Turkiye 1V [EB] 0,42864 0,07941 - - 0,07777 N 0,27615 0,18383 - 0,74990 - 0,08450 0,85420 - 0,82177 0,20221  0,06121 0,10828 0,66229
Turkiye VI 0,20694 0,07227 - - 0,24355 - 0,01442 0,08767 - 0,92011 - 0,66875 0,60659 0,20564 0,86263 0,05974  0,63447 0,47390 0,78218
Tiirkiye VII [iZM] 0,19464 0,01191 0,07791 0,32361 0,33772 0,38063 0,42237 0,04641 0,76842 0,79652 0,00159 0,35288 - - - - - - -
Kibns [KT] 0,31984 0,08774 0,02099 0,73931 0,06828 0,28103 0,08063 0,00000 0,25006 0,00570 0,11689 0,00236 0,01088 - - - - - -
Kibns [KY] 0,32277 0,00009 0,00000 0,35118 0,05439 0,00157 0,15380 0,00000 0,47540 0,00055 0,04619 0,00190 0,00349 - - - - - -
Yunanistan | 0,09496 0,00374 - - 0,07138 - 0,31715 0,00237 - 0,37776 - 0,03301 0,10436 0,02999 0,85419 0,10318 0,30845 0,00891 0,26803
Yunanistan Il [KITA] 0,07544  0,00247 - - 0,02176 - 0,15966 0,00780 - 0,61963 - 0,09511 0,55445 0,03923 0,29803  0,04589  0,35290 0,00422 0,34791
Yunanistan Il [EGE] 0,09148 0,17653 - - 0,00031 - 0,24747 0,00281 - 0,33771 - 0,00963 0,50102 0,44777 0,08751 0,08287  0,64596 0,01769 0,75015
Yunanistan Il [GRT] 0,48767 0,18483 - - 0,45205 - 0,10548 0,00132 - 0,17609 - 0,00002 0,00087 0,00001 0,65795 0,00782  0,26322 0,23033 0,03834
Liibnan 0,00259 0,00013 0,01408 0,73952 0,24917 0,11417 0,00304 0,00156 0,48026 0,07339 0,30927 0,00061 0,00813 0,03761 0,71246 0,49119  0,11880 0,09257 0,00105
italya [APU] 0,47385 0,05901 - - 0,02480 - 0,10199 0,00036 - 0,05021 - 0,20164 0,01562 0,03709  0,64038 0,46221  0,40419 0,00723 0,55685
italya [CAL] 0,54633 0,05482 - - 0,00280 - 0,13484 0,00483 - 0,34046 - 0,29260 0,15315 0,00028 0,93383 0,55542  0,43675 0,04102 0,87808
CEPH-HGDP [AVR] 0,20601 0,04235 0,00165 0,27783 0,12420 0,03856 0,00010 0,00196 0,06453 0,22607 0,96655 0,00535 0,02298 - 0,01150 0,59132  0,50298 0,00000 0,00226
CEPH-HGDP [AFR] 0,00000 0,00000 0,00004 0,00000 0,00002 0,00000 0,32892 0,00001 0,00000 0,00000 0,00000 0,00000 0,00073 - 0,00000 0,00030  0,00000 0,00000 0,00000
CEPH-HGDP [DA] 0,01521 0,00000 0,00006 0,00178 0,00000 0,00000 0,00000 0,00624 0,00000 0,00000 0,01203 0,00000 0,00000 - 0,00000 0,00010  0,00000 0,00000 0,00000
CEPH-HGDP [OGA] 0,13606 0,07231 0,67997 0,84098 0,00551 0,00019 0,03912 0,00000 0,03538 0,13101 0,00903 0,00008 0,00628 - 0,05345 0,00657  0,00741 0,04403 0,00000
CEPH-HGDP [KAQ] 0,28366 0,02773 0,00152 0,30154 0,77690 0,51103 0,02252 0,09827 0,00266 0,02146 0,01646 0,02281 0,28810 - 0,00495 0,62609  0,25869 0,40852 0,35171

Benjamini-Hochberg dogrulamadan 6nce p degeri (<0.05) anlamli olanlar italik; ¢oklu testler i¢in kullanilan Benjamini-Hochberg dogrulam testi uygulandiktan sonra

Tiirkiye I [IST]=Tiirkiye, Istanbul
Turkiye I1= Turkiye Geneli
Turkiye 111 [DAB]= Tiirkiye, Dogu Anadolu Bolgesi

Tiirkiye IV [MB. IST hr¢]= Istanbul haric Marmara Bélgesi
Turkiye 1V [GAB]= Tiirkiye, Giineydogu Anadolu Bolgesi
Turkiye 1V [KDB]= Tirkiye, Karadeniz Bolgesi
Turkiye 1V [ADB]= Turkiye, Akdeniz Bolgesi
Turkiye 1V [DAB]= Tirkiye, Dogu Anadolu Bolgesi
Tiirkiye IV [IAB]=Tiirkiye, I¢ Anadolu Bolgesi

Turkiye 1V [EB]=Turkiye, Ege Bolgesi
Turkiye VI= Tirkiye Geneli

Tiirkiye VII [{ZZM]= Tiirkiye, Izmir

Kibris [KT]=Kibrish Tiirkler
Kibris [KY]= Kibrishi Yunanlar
Yunanistan I=Yunanistan Geneli
Yunanistan Il [KITA]=Yunanistan Kitalar
Yunanistan Il [EGE]= EGE Adalar1
Yunanistan Il [GRT]= Girit Adalar1

Libnan=Liibnan geneli

italya [APU] =italya, Apulia
italya [CAL]= italya, Calabria
CEPH-HGDP [AVR] =CEPH-HGDP Avrupa,
CEPH-HGDP [AFR]= CEPH-HGDP, Afrika
CEPH-HGDP [DA]= CEPH-HGDP, Dogu Asya
CEPH-HGDP [OGA]= CEPH-HGDP, Orta-Giiney Asya

CEPH-HGDP [KAO]=CEPH-HGDP, Kuzey Afrika/ Ortadogu
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Da genetik uzaklik degerleri

Tablo 4.23 Secilen 27 populasyonda 7 otozomgl STR lokusu i¢in Nei'nin
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Turkiye V [GAB] * 0,012 0,010 0,008 0,010 0,013 0,007 0,006 0,009 0,007 0009 0011 0,012 0,013 0011 0,017 0,070 0,037 0,016 0,015 0,015 0,014 0,020 0,011 0,009 0,013 0,011
Kibris [KT] 0,005 0,008 0,007 0,015 0,007 0,008 0,007 0009 0010 0,010 0013 0,011 0,008 0014 0,072 0,038 0,020 0015 0,016 0,012 0,012 0,010 0,009 0,009 0,007
Kibris [KY] 0,008 0,006 0,013 0,006 0,006 0,006 0,009 0009 0,008 0011 0011 0,007 0013 0,078 0039 0019 0,014 0014 0011 0,012 0,008 0,009 0,009 0,006
Turkiye 11l [DAB] 0,006 0,011 0,007 0,004 0,007 0,007 0,007 0,008 0010 0,011 0009 0,013 0,069 0038 0015 0,013 0,011 0,011 0,018 0,008 0,008 0,010 0,009
Tarkiye 1l 0,012 0,005 0,005 0,004 0,007 0,009 0006 0,011 0,008 0,009 0,013 0,072 0,038 0020 0,013 0,013 0,011 0,012 0,010 0,008 0,009 0,006
Tiirkiye I [iIST] 0,010 0,010 0,010 0,010 0,010 0,013 0,011 0015 0,013 0,017 0,073 0038 0020 0015 0018 0,015 0,020 0012 0011 0,013 0,013
Tiirkiye IV [MB. iST hr¢] 0,005 0,004 0,004 0,006 0,006 0,009 0,007 0008 0,011 0,071 0032 0,015 0,014 0,013 0,009 0,011 0,007 0,005 0,009 0,006
Turkiye IV [GAB] 0,004 0,005 0,005 0,008 0,010 0,009 0,006 0014 0,072 0,035 0014 0012 0,010 0,010 0,014 0,009 0,006 0,009 0,007
Turkiye IV [KDB] 0,006 0,006 0,006 0,010 0,008 0,007 0012 0,073 0,033 0016 0013 0011 0,011 0012 0,009 0,006 0,009 0,006
Turkiye IV [ADB] 0,006 0,008 0,010 0,009 0,007 0,014 0,070 0028 0,013 0,014 0,012 0,011 0,015 0,008 0,006 0,008 0,007
Turkiye IV [DAB] 0,010 0,011 0,011 0,009 0,017 0,071 0,032 0014 0014 0,010 0,012 0,016 0,009 0,007 0,010 0,009
Tiirkiye IV [IAB] 0,010 0,010 0,010 0,013 0,078 0,037 0017 0016 0014 0,010 0,014 0,009 0,008 0,012 0,008
Turkiye IV [EB] 0,010 0,013 0,013 0,072 0,043 0,018 0,013 0,015 0,012 0,016 0,011 0,009 0,011 0,011
Yunanistan | 0,012 0,010 0,080 0,044 0,023 0,017 0012 0,008 0,013 0,010 0,010 0,009 0,007
Lubnan 0,016 0069 0034 0019 0012 0014 0013 0015 0009 0,010 0,007 0,008
CEPH-HGDP [AVR] 0,091 0,049 0,024 0,019 0,018 0,016 0,016 0,012 0,013 0,012 0,012
CEPH-HGDP [AFR] 0,077 0,075 0,069 0,083 0,080 0,097 0,079 0076 0,073 0,081
CEPH-HGDP [DA] 0,034 0,041 0,047 0,047 0052 0,044 0,036 0,043 0,042
CEPH-HGDP [OGA] 0,026 0,021 0,022 0,032 0,020 0,014 0,020 0,022
CEPH-HGDP [KAQ] 0,021 0,020 0,022 0,015 0,013 0,015 0,013
Tiirkiye VII [iZM] 0014 0024 0011 0013 0012 0,013
Yunanistan Il [KITA] 0,014 0,011 0,013 0,011 0,009
Yunanistan Il [EGE] 0,014 0,015 0,014 0,012
Yunanistan Il [GRT] 0,009 0,010 0,007
Turkiye VI 0,011 0,008
italya [APU] 0,008

Tiirkiye I [IST|=Tiirkiye, Istanbul

Turkiye 11= Turkiye Geneli

Turkiye 111 [DAB]= Tirkiye, Dogu Anadolu Bélgesi

Tiirkiye IV [MB. IST hr¢|=  istanbul hari¢ Marmara Bolgesi
Turkiye 1V [GAB]= Tirkiye, Giineydogu Anadolu Bolgesi
Turkiye 1V [KDB]= Tirkiye, Karadeniz Bolgesi

Turkiye 1V [ADB]= Tirkiye, Akdeniz Bélgesi

Turkiye 1V [DAB]= Tiirkiye, Dogu Anadolu Bolgesi

Tiirkive TV [TARI=Tiirkive. ic Anadolu Béloesi

Turkiye 1V [EB]=Turkiye, Ege Bolgesi

Turkiye V [GAB]=Tiirkiye, Giineydogu Anadolu Bélgesi,

Turkiye V1= Tirkiye Geneli

Tiirkiye VII [{ZM|= Tiirkiye, izmir
Kibris [KT]=Kibrisl Tiirkler

Kibris [KY]= Kibrisli Yunanlar
Yunanistan I=Yunanistan Geneli
Yunanistan 11 [KITA]=Yunanistan Kitalar
Yunanistan Il [EGE1= EGE Adalan

Lubnan=Lubnan geneli

italya [APU] =italya, Apulia

italya [CAL)= italya, Calabria

CEPH-HGDP [AVR] =CEPH-HGDP Avrupa
CEPH-HGDP [AFR]= CEPH-HGDP, Afrika
CEPH-HGDP [DA]= CEPH-HGDP, Dogu Asya
CEPH-HGDP [OGA]= CEPH-HGDP, Orta-Giiney Asya

CEPH-HGDP [KAO]=CEPH-HGDP, Kuzey Afrika/ Ortadogu

Yunanistan 11 [GRTI= Girit Adalan
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Tablo 4.24 Secilen 23 popUIaEyonda 13 otozomal STR lokusu i¢in Nei'nin Da genetik uzaklik degerleri

= - ¥F ¥ = T © § o ¢
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Popiilasyonlar g s = E E % 2 = 3 2 S 8 8 o 8 8 = < = s = <
5 & 2 s 5 & 2 =z 2 g 3 T I i T I z 2 k. = z =
= = ® < < < < = 5 S I = o I T s S 3 F £ =
= z 3 3 B2 5 E F oLy & m 5 5 S
= o o 8] O >~ > >
£
Turkiye V [GAB] * 0008 0012 0,006 0,006 0008 0,006 0007 0009 0011 0011 0009 0017 0,069 0040 0016 0012 0012 0017 0011 0008 0012 0,009
Turkiye 11 0012 0004 0005 0004 0006 0008 0007 0009 0008 0008 0014 0073 0039 0018 0012 0011 0014 0010 0007 0010 0,005
Tuiirkiye I [IST] 0010 0010 0010 0011 0012 0012 0012 0014 0014 0020 0071 0038 0019 0015 0017 0021 0013 0012 0015 0012
Tiirkiye IV [MB, iST hrg] 0004 0003 0004 0006 0006 0008 0007 0007 0013 0069 0034 0014 0012 0008 0012 0008 0005 0009 0,005
Turkiye 1V [GAB] 0004 0005 0005 0007 0009 0009 0006 0015 0068 0038 0013 0011 0010 0015 0009 0006 0010 0,007
Turkiiye 1V [KDB] 0,005 0007 0005 0009 0007 0007 0013 0071 0034 0015 0012 0009 0013 0008 0005 0009 0,006
Turkiye 1V [ADB] 0007 0008 0010 0008 0007 0015 0069 0035 0015 0012 0011 0015 0009 0006 0008 0,007
Turkiye 1V [DAB] 0009 0011 0011 0009 0018 0071 0038 0016 0014 0012 0016 0011 0008 0010 0,008
Tiirkiye IV [IAB] 0010 0010 0008 0015 0072 0037 0016 0014 0011 0015 0009 0007 0011 0,008
Turkiye 1V [EB] 0011 0011 0016 0072 0039 0018 0014 0012 0018 0012 0009 0013 0,009
Yunanistan | 0011 0012 008l 0047 0022 0015 0008 0013 0010 0009 0008 0,007
Libnan 0018 0067 0038 0020 0011 0013 0016 0009 0009 0009 0,008
CEPH-HGDP [AVR] 0088 0055 0027 0019 0016 0018 0014 0014 0014 0013
CEPH-HGDP [AFR] 0080 0076 0070 0076 0092 0071 0075 0075 0079
CEPH-HGDP [DA] 0034 0046 0047 0056 0047 0037 0048 0,043
CEPH-HGDP [OGA] 0025 0021 0033 002 0014 0023 0,020
CEPH-HGDP [KAQ] 0018 0022 0013 0012 0015 0012
Yunanistan IT [Kita] 0015 0011 0012 0010 0,009
Yunanistan 11 [EGE] 0016 0016 0013 0,012
Yunanistan 1l [GRT] 0,010 0,011 0,008
Turkiye VI 0011 0,008
italya [APU] 0,008

Turkiye V [GAB]=Tiirkiye, Giineydogu Anadolu Bélgesi,

Turkiye 11= Turkiye Geneli

Tiirkiye I [IST|=Tiirkiye, istanbul

Tiirkiye IV [MB. iST hr¢]= istanbul hari¢c Marmara Bolgesi

Turkiye IV [GAB]= Tiirkiye, Giineydogu Anadolu Bolgesi
Turkiye IV [KDB]= Turkiye, Karadeniz Bolgesi
Turkiye 1V [ADB]= Turkiye, Akdeniz Bolgesi
Turkiye IV [DAB]= Tiirkiye, Dogu Anadolu Bélgesi

Tiirkiye IV [IAB]=Trkiye, i¢c Anadolu Bolgesi

Turkiye IV [EB]=Tlrkiye, Ege Bolgesi

Yunanistan I=Yunanistan Geneli

Lubnan=Lubnan geneli

CEPH-HGDP [AVR] =CEPH-HGDP Avrupa
CEPH-HGDP [AFR]= CEPH-HGDP, Afrika
CEPH-HGDP [DA]= CEPH-HGDP, Dogu Asya
CEPH-HGDP [OGA]= CEPH-HGDP, Orta-Giiney Asya

CEPH-HGDP [KAO]=CEPH-HGDP, Kuzey Afrika/ Ortadogu

Yunanistan Il [KITA]=Yunanistan Kitalar

Yunanistan 11 [EGE]= EGE Adalar1
Yunanistan Il [GRT]= Girit Adalar1
Turkiye VI= Tirkiye Geneli
italya [APU] =italya, Apulia
italya [CAL]= italya, Calabria
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Tablo 4.25 Secilen 9 popilasyonda 18 otozomal STR lokusu i¢in Nei'nin Da genetik uzaklik degerleri

3 F T T g
- g < < = O X
= = a o o
) 2 = g a g 3 5 &
Populasyonlar i~ ) 5 o o o D)
5 g 3 I I i T I
- = T I E T T
2 3 i i : &
0 O © O 3}
Turkiye V [GAB]* 0,008 0,011 0,008 0,015 0,066 0,037 0,014 0,011
Tarkiye 1 0,011 0,008 0,012 0,072 0,035 0,016 0,013
Tiirkiye I [IST) 0,012 0,016 0,070 0,035 0,017 0,014
Libnan 0,014 0,063 0,035 0,016 0,010
CEPH-HGDP [AVR] 0,080 0,048 0,023 0,017
CEPH-HGDP [AFR] 0,089 0,075 0,063
CEPH-HGDP [DA] 0,033 0,044
CEPH-HGDP [OGA] 0,022
Turkiye V [GAB]=Tiirkiye, Giineydogu Anadolu Bolgesi, CEPH-HGDP [AFR]= CEPH-HGDP, Afrika
Tarkiye 11= Turkiye Geneli CEPH-HGDP [DA]= CEPH-HGDP, Dogu Asya
Tiirkiye I [IST]=Tiirkiye, Istanbul CEPH-HGDP [OGA]= CEPH-HGDP, Orta-Giiney Asya
Libnan=Lubnan geneli CEPH-HGDP [KAO]=CEPH-HGDP, Kuzey Afrika/ Ortadogu

CEPH-HGDP [AVR] =CEPH-HGDP Avrupa
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Sekil 4.10 Secilen 27 populasyonda ortak olan 7 otozomal STR lokusu igin
filogenetik agac
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Sekil 4.11 Secilen 23 populasyonda ortak olan 13 otozomal STR lokusu igin
filogenetik agac
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BOLUM 5
TARTISMA VE SONUC

Anadolu, en erken yerlesim yerlerinin izlerinin bulunduguna dair bilgilerin oldugu
bir cografya olup, On-Asya’nin biiyiik ve énemli bir parcasidir. Anadolu topraklari
kitalar aras1 koprii gorevi ya da kilit noktas1 6zelligi géstermis ve tarih boyunca hem
jeopolitik, hem de sosyo-ekonomik bir 6neme sahip olmustur (Boran, 2001). Bunun
sonucu olarak uygarligin baslangicindan bu yana kitalardan gelen sayisiz gé¢ ve fetih
dalgalarina ev sahipligi yaparak olaganiistii derin ve zengin ge¢misi barindirmaktadir
(Akurgal, 1993). Boylelikle tarihten giliniimiize farkli kiiltiirlerden gen akisi1 ve yerel
farklilagma siirecini yasamis ve bunun sonucunda karmasik bir gen yapilanma
gergceklesmistir. Gilineydogu Anadolu Bolgesi ilk medeniyetin dogdugu yer olarak
kabul edilen Yukar1 Mezopotamya’da bulunan “Bereketli Hilal” olarak adlandirilan
topraklar1 igerdigi icin tarihi 6nem tasimaktadir (Breasted, 1916, Maisels, 1993,
Tambets vd., 2000). Milattan binlerce yil once ilk biiylik uygarliklarin gelistigi
Gilineydogu Anadolu Bolgesi’nde bulunan Diyarbakir yakinlarindaki Cayont
yerlesimi, biitiin asamalariyla ilk yerlesim 6rnegini olusturmakta olup yaklasik 9000
y1l dnce insanligin kentli yasam diizeyini yansitan en eski orneklerdendir (Kejanli,
2005). Ayrica Diinya’nin en eski kutsal yerlesim bolgelerinden biri olan “Gdobekli
Tepe”, Giineydogu Anadolu Bélgesinin Sanlurfa ilinde bulunmakta ve tarihi M.O.

8-10. ylizyillara kadar ulasmaktadir (Schmidt, 2011).

Bolgenin tarihsel O6nemi ve popiilasyondaki etnik c¢esitlilik gbéz Oniinde
bulundurularak daha oOnce bolgeyi kapsayan popiilasyon genetigi calismalari
yapilmustir, ancak bu caligmalarda bolgeyi temsilen secilen drneklerin sayica ¢ok az
olmasi veya popiilasyonu giivenilir sekilde temsil edemiyor olmasi gibi nedenlerden
oOtliri popiilasyonun profilini tanimlamada yeterli olamamistir. Giliniimiizde, yaklasik
8 milyon niifusa (iilke niifusunun % 10’undan fazlasi) sahip olan Giineydogu
Anadolu Bolgesi’nin dogu ve kuzeyde Dogu Anadolu Bolgesi, batida Akdeniz
Bolgesi ile giineyde Suriye ve Irak ile smirit bulunmaktadir. Bu ¢alismada,

Gilineydogu Anadolu Boélgesi'ni temsilen 9 ilden niifusla orantili olacak sekilde
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titizlikle 257 birey se¢ilmis ve DNA o6rnekleri kullanilmistir. Orneklemedeki
hassasiyetin yani sira bu calismada onceki calismalardan farkli olarak; 6’s1 yeni
olmak iizere 19 otozomal STR lokusunun allel frekanslar1 belirlenmis, adli
istatistiksel parametreler c¢alisilmig, popiilasyon farklilasma testleri yapilmis ve
popiilasyonlar aras1 genetik uzakliklar hesaplanmistir. Ayrica, elde edilen veriler ile

hem {i¢ boyutlu MDS grafikleri hem de filogenetik agaglar olusturulmustur.
5.1 GAB Popiilasyonunda STR Lokuslarimin Adli Istatistiksel Parametreleri

Gilineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonu i¢in STR lokuslarinin allel frekanslari,
gen cesitlilik degerleri ile uyusma olasiligi, ayrim giicii, polimorfik bilgi icerigi,
dislama giicii, tipik babalik indeksi ve heterozigotluk degeri gibi bazi 6nemli

istatistiksel parametreler diger popiilasyonlarla karsilastiriimistir.

Uyusma Olasihigi (PM) mevcut popiilasyonda en diisiik SE33 (0,008) lokusunda, en
yiikksek TPOX ve CSF1PO lokuslarinda gozlenmistir. Tiirkiye’de yapilan onceki
caligmalar incelendiginde; TPOX lokusunun dahil edildigi tim popilasyonlarda bu
lokusun uyusma olasiliginin yiiksek oldugu goriilmiistiir. Tiirkiye genelinde
yaptiklar1 ¢alismada Cantiirk vd. (2017) en yiiksek PM degerini D2S441, D10S1248,
D3S1358 lokuslarinda; Ozkorkmaz vd. (2009) ise D3S1358 lokusunda
gozlemlemislerdir. Diger calismalarda genel olarak en diisiik PM degerleri genelde
birbirine benzer olup Penta E, D18S51, D2S1338, D21S11, D12S391 ve D1S1656
lokuslarinda goriilmiistiir. Bireylerin birbirine akrabalik derecesinin yakinliginin
belirlenmesinde PM degeri diisiik ve TPI, PD, PE ve heterozigotluk orani yiiksek
olan lokuslar tercih edilmektedir. Bu nedenle, bu ¢alismada SE33 lokusunun ilk kez
dahil edilmis olmasi, bu lokusun popiilasyonda ebeveyn tayini, akrabalik iligkisi
belirleme ve kimliklendirme c¢aligmalarinda giivenilirlikle kullanilabilecegini ortaya

koyarak dnemli katki saglamistir.

Ayrim Giicii (PD) degeri en diisiik TPOX, CSF1PO lokuslarinda gozlenmis olup en
yiiksek deger SE33 lokusunda elde edilmistir. Ayrica, D1S1656, D18S51 ve D21S11
lokuslarinda da yiiksek degerler gézlenmistir. TPOX lokusunun calisildigi Tiirkiye
popiilasyon ¢alismalarinda bu lokusun ayrim giicii diisiik bulunmustur. Cantiirk vd.
(2017)’nin ¢alismalarinda D22S1045 lokusunda; Ozkorkmaz vd. (2009) yaptiklar:
calismada ise D3S1358 lokusunda PD degeri diisiik bulunmustur. Komsu olan Dogu
Anadolu Bolgesinin Van-Agri popiilasyonunda (Cakir vd., 2003) mevcut ¢alismaya
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dahil edilmeyen Penta E lokusu yliksek ayrim giicline sahip bulunmusken; Tokdemir
vd., (2016)’'nin Dogu Anadolu Bolgesi genelinde yaptiklart caligmada D18S51 ve
D2S1338 lokuslarinda yiiksek degerler elde edilmistir. Van-Agr1 popiilasyonunun
mevcut popiilasyona cografik olarak daha uzak oldugu diisiiniildiigiinde Tokdemir
vd.’nin yaptiklar1 ¢alismada benzer sonucun goriilmesi sasirtmamistir. Tiirkiye genel
popiilasyonunda yapilan ¢alismalara bakildiginda; Ozkorkmaz vd. (2009) en yiiksek
degeri THOI1, D2S1338, D21S11, D18S51 lokuslarinda; Cantirk vd. (2017)
D1S1656, D12S391, D2S1338 lokuslarinda tespit etmislerdir. Ozkorkmaz vd.(2009)
‘nin yaptiklar1 calismanin sonuglari bu c¢alisma verilerine benzerken digerinde
herhangi bir benzerlik goriilmemistir. Bu durum, Cantiirk vd.(2017) tarafindan
yapilan c¢alismada Orneklemenin adli tipta kan 6rnegi bulunan bireylerden rastgele
yapilmis olmasindan kaynaklaniyor olabilir. Ote yandan, Baransel vd. (2014)’nin
Izmir popiilasyonunda yaptiklar1 calismada en yiiksek PD degeri D18S51, D21S11
lokuslarinda goriilmiistiir. Tiirklerde yapilan ¢aligmalar karsilastirildiginda; ¢alisilan
lokuslarin sayilarinin farkliligi ve ¢esitliligi de goz oniine alinarak SE33 lokusu basta
olmak tlizere D1S1656, D18S51 ve D21S11 lokuslarinda ayrim giiciiniin yiiksek
oldugu, TPOX lokusunun ayrim giiclinlin genellikle en diisik bulundugu
sOylenebilir. Bu durumda, allel sayis1 da fazla olan SE33 lokusunun ayrim giiciiniin

¢ok yiiksek olmasi nedeniyle bu popiilasyonda verimli bir sekilde kullanilabilecektir.

Mevcut caligmada kombine ayrim giicii 0,999999961 olarak hesaplanmis ve
popiilasyondaki bireylerin kimliklendirilmesi i¢in yeterince yiiksek bir deger oldugu

gorilmistir.

Polimorfik Bilgi icerigi (PIC) degeri CSF1PO (0,65), TPOX (0,58) and D2251045
(0,69) lokuslar1 hari¢ diger lokuslarda %70’in zerinde bulunmustur ve en yiliksek
PIC degeri % 95 ile SE33 lokusunda elde edilmistir. Tiirkiye genel popiilasyonunda
yapilan ¢alismalar hari¢ diger Tiirk popiilasyon ¢alismalarinda benzer sonuglar elde
edilmis olup genel olarak TPOX, CSF1PO, D2251045 ve D5S818 lokuslar1 harig
diger lokuslarin %70’in iizerinde oldugu goriilmiistiir. Mevcut popilasyonda 19
otozomal STR lokusunun 16’sinda PIC degeri %70’in lizerinde bulunmustur. Ayrica,
diger Turk poptilasyonlarinda ¢alisiimamis olan SE33 lokusunun en ¢ok

bilgilendirici lokus oldugu goriilmiistiir.
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Dislama giicii (PE) en yiiksek SE33, D18S51 ve D12S391 lokuslarinda, en diisiik
TPOX lokusunda gozlenmistir. Tirkiye’de yapilan c¢aligmalar incelendiginde
genellikle FGA, D18S51, D2S1338, D21S11, D12S391 lokuslariin yiiksek diglama
giictine sahip oldugu, Tiirkiye Geneli yapilan her iki ¢calisma hari¢ TPOX lokusunun
en digiik degere sahip oldugu goriilmustiir. Tiirkiye genel popiilasyonunda yapilan
calismalarda en diisiik deger D22S1045 (Cantiirk vd., 2017) ve  D3S1358
(Ozkorkmaz vd., 2009) lokuslarinda goriilmiistiir. SE33 lokusunun dahil edilmedigi
Tirkiye genelinde yapilan iki ¢alisma ve Dogu Anadolu popiilasyonu ile diger
lokuslarin birbirine benzer degerlerde oldugu goriilmiistiir. Mevcut ¢alismada, tiim
lokuslar i¢in kombine diglama giicii 0,999999961 olarak hesaplanmis olup bu degerin
hem daha 6nce Tiirkiye genelinde yapilan 15 lokus iceren ¢alismaya (Cantiirk vd.,
2017) gore hem de diger bolgelerin degerlerine gore ¢ok daha yiiksek oldugu tespit

edilmistir.

Tipik Babahk Indeksi (TPI) incelenen bir diger istatistiksel parametredir.
Giineydogu Anadolu Bolgesi popilasyonunda en yiksek TPI degeri SE33 lokusunda
bulunmusken en diisiik deger TPOX lokusunda goriilmiistiir. Tiirkiye’de yapilan
diger calismalarla karsilastirildiginda; SE33 lokusu hari¢ diger lokuslarin Tiirkiye
genelinde yapilan calisma (Cantiirk vd., 2017) ve Dogu Anadolu Bolgesi
popiilasyonu calismasi ile benzer degerlere sahip oldugu goriilmiis, ancak diger
popiilasyonlarda  anlamli  farklilik  saptanmistir.  Genel olarak  Tirkiye
popiilasyonunda yapilan ¢alismalar karsilastirildiginda; ilk kez bu ¢alismaya dahil
edilen SE33 lokusunun diger lokuslardan ¢ok daha yiiksek bir degere sahip oldugu
ve diger lokuslarda anlamli farklilik olmadigi goézlenmistir. TPI degeri; bir
popiilasyonda bir bireyin biyolojik baba olma olasiliginin rastgele secilen herhangi
bir bireyden daha glcli baba olma ihtimalini gostermektedir (Tereba, 1999). Mevcut
popiilasyonda tiim lokuslar incelendiginde ayrim giicii, dislama olasiliginin ve
polimorfik bilgi igeriginin, tipik babalik indeks degerlerinin birbiriyle dogru orantili

oldugu goriilmiistiir.

Heterozigotluk degeri incelendiginde gozlenen ve beklenen heterozigotluk
degerlerinin TPOX lokusu hari¢ diger lokuslarda %70’in iizerinde oldugu, gozlenen
ve beklenen heterozigotluk degerinin sirasiyla %92,2 ve %95 ile en yiiksek SE33
lokusunda oldugu tespit edilmistir. Tiirkiye’de yapilan diger calismalarda gozlenen

ve beklenen heterozigotluk i¢in en yiiksek degerler benzer lokuslarda goriilmiis olup
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bu lokuslar FGA, D21S11, D18S51, Penta E, D8S1179, D2S1338 ve D12S391
lokuslaridir. Onceki ¢alismalardaki tiim lokuslar da dikkate alindiginda, en yiiksek
gozlenen ve beklenen heterozigotluk degeri ilk kez bu popiilasyonda calisilan SE33

lokusunda elde edilmistir.

Istatistiksel parametreler igerisinde uyusma olasilign diisiik, heterozigotluk orani,
diglama giicii, tipik babalik indeksi ve ayrim giicii degerleri yuksek olan lokuslar
akrabalik iligkilerini tayin etmede tercih edilirler. Bireylerin birbirine yakinligi
uyusma olasilifi parametresiyle saptanir. Genetik yakinlik ne kadar fazla ise ayn
alleli tasima olasihi@ o kadar yiiksektir. Bundan dolayr bireylerin
kimliklendirilmesinde STR lokusunun ayrim giicii, diglama giicii, heterozigotluk
orani ne kadar yiiksek ve uyugsma olasilig1 ne kadar diisiik olursa o kadar iyi sonug
elde edilir. Bu agidan irdelendiginde, en diisiik PM degeri ve en yiiksek PD, PIC, PE,
TPI degerlerine ek olarak en yliksek HO-HE degerlerine sahip olmasi nedeniyle
SE33 lokusunun bu popiilasyonda yapilacak adli tip, popiilasyon genetigi,
kimliklendirme vb. tiim ¢alismalarda bilgilendirme giicii en yiiksek lokus oldugu ve

yiiksek gilivenilirlikle kullanilabilecegi net bir sekilde ortaya konmustur.
5.2 Lokuslarm Allel Dagilimlarinin Karsilastirilmasi

Popiilasyonumuzda ¢alisilan 19 otozomal STR lokusu ayr1 ayr1 diger populasyonlarla

karsilastirilmistir.

D3S1358 lokusu igin bu calismada 14-19 arasinda degisen toplam 6 allel gézlenmis
olup en fazla gorilen allel 16 en az gorilen allel 19 olmustur. Tirk
popiilasyonlarinda daha 6nce yapilan ¢alismalar incelendiginde; Cakir vd. (2003)
(Van-Agri), Tug vd. (2009) (Bolu), Cantiirk vd. (2017) (Tirkiye genel) ve
Ozkorkmaz vd. (2009) (Tiirkiye genel) calismalarinda en fazla goriilen allellin aym
oldugu goriilmiis, diger allellerin dagiliminda anlamli farklilik oldugu tespit

edilmistir.

Diinyada yapilan ¢alismalar incelendiginde; komsu popiilasyonlardan iran’in Fas
populasyonunda (Hedjazi vd., 2013), CEPH-HGDP Avrupa populasyonu (Phillips
vd., 2011) en sik ve an az goriilen allellerin bu ¢aligma ile ayn1 oldugu saptanmis ve
dagilimin Tiirkiye’deki popiilasyonlardan ¢ok daha yakin oldugu goriilmiistiir.

Almanya’ya go¢ eden Tirk populasyonu (Poetsch ve von Wurmb-Schwark, 2013),
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Birlesik Arap Emirligi popiilasyonu (Alhmoudi vd., 2015), Pakistan populasyonu
(Rakha vd., 2009), Nepal popilasyonu (Kraaijenbrink vd., 2007) ve komsu
ulkelerimizden Yunanistan’in kuzey popiilasyonunda (Kovatsi vd., 2006)
beklenildigi gibi en fazla goriilen allelin ayn1 oldugu, ancak 6zellikle CEPH-HGDP
Afrika populasyonu (Phillips vd., 2011) basta olmak {izere Giiney Brezilya
(Rodenbusch vd., 2009), Libya (Khodjet el Khil vd., 2012) gibi diger

popiilasyonlarda anlamli farliliklar oldugu saptanmastir.

D5S818 lokusunda 8- 15 arasinda degisen toplam 8 allel gozlenmis olup en sik
gortlen allel 12, en az goriilen allel 15 olarak belirlenmistir. Bolgeye komsu olan
Dogu Anadolu Bolgesi populasyonu (Cakir vd., 2003; Tokdemir vd., 2016) basta
olmak tizere Tiirkiye’de yapilan diger ¢alismalarda da en sik ve en az gozlenen

alleller genel olarak bu ¢aligmadaki ile uyumludur.

Diinya’da yapilan diger ¢alismalara bakildiginda; cografik olarak yakin olan iran’m
Fars populasyonu (Hedjazi vd., 2013) ve Yunanistan’in kuzey popiilasyonunda
(Kovatsi vd., 2006) en stk ve en az gozlenen allellerin aym1 oldugu dikkat
cekmektedir. Ote yandan, CEPH-Insan Genom Cesitlilik Panelindeki popiilasyonlar
(Phillips vd., 2011) ile anlaml1 farkliliklar oldugu goriilmiistiir.

D7S820 lokusunda toplam 9 allel gozlenmis olup bu alleller 7-14 arasinda
degismektedir. En en sik gézlenen allel 11, en az gozlenen allel 9,3 varyant alleli
olmustur. Bu durum Dogu Anadolu Bélgesinde Cakir vd. (2003) tarafindan yapilan
calismada aymi sekilde iken, Tokdemir vd. (2016)’nin yaptiklar1 ¢alismada farklilik
bulunmaktadir. Izmir ve Bolu popiilasyonlarinda da en sik goriilen allel 11 no’ lu
allel olarak bildirilmistir. Diinyada yapilan ¢alismalardan iran’in Fars popilasyonu
(Hedjazi vd., 2013), Pakistan populasyonu (Rakha vd., 2009) ve CEPH-HGDP
Dogu Asya poplilasyonlarinda da ayni allel en sik gozlenen alleldir, ancak CEPH-
Insan Genom Cesitlilik Panelinde yer alan popiilasyonlarda (Phillips vd., 2011) bu

lokus i¢in anlaml farkliliklar goriilmistiir.

D8S1179 lokusunda 7-18 arasinda degisen toplam 12 allel gozlenmis olup bunlar
igerisinde en fazla goriilen 13 en az goriilen alleller ise 7 ve 18 olmustur. Bu sonug
Cantiirk vd. (2017) Tiirkiye genel popiilasyonunda yaptiklar1 ¢alisma sonuglar ile
uyumludur. Ayrica, 2009 yilinda daha az sayida bireyin calisildigr Tiirkiye genel
popiilasyonu (Ozkorkmaz vd., 2009), Dogu Anadolu Bélgesi popiilasyonu
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(Tokdemir vd., 2016) ve Izmir (Baransel Isir vd., 2014) popiilasyonlarinda da sik
goriilen allelin ayn1 allel olmasi dikkat ¢cekmektedir. Diinyada yapilan caligmalar
incelendiginde; Yunanistan popiilasyonu (Sanchez-Diz vd., 2008), Kibrish Tiirk ve
Yunan popilasyonu (Gurkan vd., 2015; Cariolou vd., 2006) ve Birlesik Arap
Emirligi popiilasyonunda (Alhmoudi vd., 2015) da en ¢ok ve an az gorilen allel
aymdir. Ote yandan, CEPH-HGDP Avrupa ve Dogu Asya popiilasyonlarinda
(Phillips vd., 2011) en sik goriilen allel ayn1 iken paneldeki diger popiilasyonlarda

farklilik s6z konusudur.

FGA lokusunda 18-27 arasinda degisen toplam 16 allel gbzlenmistir. Bu alleller
icerisinde en sik gozleneni 23 iken en az gozlenen alleller 19.2, 20.2, 23.2 ve 24.2
olarak tespit edilmistir. Tiirkiye’de yapilan ¢alismalar ile karsilastirildiginda bu lokus
icin herhangi bir benzerlik gortilmemektedir. Ote yandan, Liibnan popilasyonu (El
Andari vd., 2013) ve Birlesik Arap Emirlikleri popiilasyonu (Alhmoudi vd., 2015)
ile bire bir benzerlik gdze ¢arpmaktadir. CEPH-HGDP Dogu Asya popiilasyonunda
(Phillips vd., 2011) da en sik gozlenen allel ayn1 iken diger popiilasyonlarda
farkliliklar bulunmaktadir. Bu lokusun allel dagilimi diger Tiirk popiilasyonlar ile
benzerlik gdstermezken iilkemize komsu Kibris ve Yunan popiilasyonlar: ile daha

yakin bulunmus olmasi sasirtici bir sonu¢ olmustur.

CSF1PO lokusunda 7- 14 arasinda degisen toplam 8 allel gbzlenmis olup bunlardan
en sik goriileni 12, en az goriileni ise 7,8 ve 14 allelleridir. Tirkiye’de yapilan
calismalar ile karsilastinildiginda izmir (Baransel Isir vd., 2014) ve Bolu
popiilasyonlart (Tug vd 2009) ile benzerlik goriiliirken diger popiilasyonlarda anlamli
farkliliklar oldugu saptanmistir. Diinya’da yapilan calismalardan Kibrisli TUrk
populasyonu (Gurkan vd., 2015), Birlesik Arap Emirligi popiilasyonu (Alhmoudi
vd., 2015) ve Pakistan populasyonunda (Rakha vd., 2009) da en sik goriilen allel ayni
iken diger popiilasyonlarda farklilik s6z konusudur. CEPH-HGDP Dogu Asya ve
Kuzey Afrika/Ortadogu popiilasyonlarinda (Phillips vd., 2011) da en sik ve en az
goriilen allel aymidir, ancak diger popiilasyonlarda anlamli farkliliklar oldugu

gorilmiistiir.

D10S1248 lokusunda 9-18 arasinda degisen toplam 9 allel gdzlenmistir. Bunlar
icerisinde 14 no’ lu allel en sik gozlenen allel olurken, en az goriilen alleller 9 ve 18

allelleri olarak belirlenmistir. Canturk vd. (2017)’nin Turkiye genel popilasyonunda
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yaptiklar1 ¢alismada en sik goriilen allel ayni bulunmus, Tiirkiye’de yapilan diger
populasyonlarda D10S1248 lokusu c¢alisiilmamigtir. Diinya’daki popiilasyonlar
incelendiginde; en sik ve en az goriilen allel dagilimmin Liibnan popiilasyonu (El
Andari vd., 2013), Birlesik Arap Emirlikleri (Alhmoudi vd., 2015) ve Almanya’da
yasayan Tiirk popiilasyonlar1 (Poetsch ve von Wurmb-Schwark, 2013) ile benzerlik
gosterdigi dikkat ¢cekmistir.

CEPH-Insan Genom Cesitlilik Panelindeki Avrupa popiilasyonunda (Phillips vd.,
2011) en az ve en fazla goriilen alleller ayni iken digerlerinde sadece en fazla goriilen

allel benzerlik gostermistir.

D12S391 lokusunda 15-26 arasinda degisen toplam 16 allel gozlenmis olup
bunlardan en sik goriileni allel 18, en az goriileni ise allel 19,2’dir. Canturk vd.
(2017)’nin Tirkiye genelinde yaptiklar1 ¢aligmada en sik goriilen allel aym
bulunmus, ancak diger Tiirk popiilasyonlarinda bu lokus calisiimamistir. Diinya’da
yapilan c¢alismalardan Liibnan popiilasyonu (El Andari vd., 2013) ve CEPH-Insan
Genom Cesitlilik Panelindeki popiilasyonlarda (Phillips vd., 2011) en fazla gorilen
allel ayni iken diger popiilasyonlarda farkliliklar saptanmistir. Ayrica, g¢ogu

popiilasyonda bu lokus hig¢ ¢alisiimamistir.

D13S317 lokusunda 8-15 arasinda degisen toplam 8 allel gozlenmis olup en sik
goralen allel 12, en az gorulen allel ise 15 olmustur. Tiirkiye’de yapilan diger
calismalar incelendiginde; en sik goriilen allelin yine 12 ancak en az goriilen allelin
14 oldugu ve allellerin genelde 8-14 arasinda degistigi goze carpmistir. Lokustaki 15
alleli ilk defa bu ¢alismada goriilmiis daha 6nce ¢alisilan Tiirkiye popiilasyonlarinda
g0zlenmemistir. Ancak, Kibrishi Tiirk popiilasyonu (Gurkan vd., 2015) ve Birlesik
Arap Emirligi popiilasyonunda (Alhmoudi vd., 2015) en sik ve en az goriilen
allellerin ayn1 oldugu goriilmistiir. Gliney Misir popiilasyonu (Omran vd., 2009),
Libnan populasyonu (EI Andari vd., 2013), Pakistan populasyonu (Rakha vd., 2009)
ve Yunanistan popiilasyonlart (Sanchez-Diz vd., 2008) ile benzerlikler gorultrken
cografik olarak da uzak olan Nepal (Kraaijenbrink vd., 2007) gibi populasyonlarda
anlamh farkliliklar géze carpmaktadir. CEPH-Insan Genom Cesitlilik Panelindeki
Afrika, Orta-Gliney Asya ve Kuzey Afrika/ Ortadogu popiilasyonlarinda (Phillips
vd., 2011) en sik goriilen allel aym iken diger popiilasyonlarda farkliliklar

bulunmaktadir.
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D16S539 lokusunda toplam 8 allel gozlenmis olup bu alleller 8-14 arasinda
degismektedir. En sik goriilen allel 11, en az goriilen allel ise 14 olmustur. Bu durum
Bolu popiilasyonu (Tug vd 2009) ve Tirkiye geneli poptlasyonu (Ozkorkmaz vd.,
2009) ile uyumlu iken Izmir popllasyonu (Baransel Isir vd., 2014) ile
uyusmamaktadir. Diinya’da yapilan ¢aligmalardan Liibnan (EI Andari vd., 2013),
Giliney Misir (Omran vd., 2009) ve Giney Tunus (Mahfoudh-Lahiani vd., 2006)
popiilasyonlari ile benzer allel dagilimi s6z konusudur, ancak Birlesik Arap Emirligi
populasyonu (Alhmoudi vd., 2015) gibi baz1 diger popiilasyonlarda farkliliklar tespit
edilmistir. CEPH-Insan Genom Cesitlilik Panelindeki dogu Asya hari¢c diger
populasyonlarda (Phillips vd., 2011) da lokustaki en sik goriilen allel ayni alleldir.

SE33 lokusu allel sayisi olduk¢a fazla olan bir lokus olup toplam 37 allel
gozlenmistir. Alleller 7.3- 36 arasinda degismektedir ve en sik goriilen allel 16, en az
goralen allel ise 7.3, 8, 9, 12.3, 14.3, 15.3,17.1, 27 ve 35 allelleridir. Daha 6nce
calisilan Tirkiye popiilasyonlarinda bu lokus analiz edilmemis olup bu ¢alisma ile
Gilineydogu Anadolu Bolgesi bu lokusun calisildigi ilk Tiirk popiilasyonu olmustur.
Diinya popiilasyonlarina bakildiginda da bu lokusun c¢ok az sayida popiilasyonda
calisilmis oldugu goriilmektedir. Almanya’daki Tiirk popiilasyonu ile kismen
benzerlik goriiliirken, lokusun calisildigr diger popiilasyonlarda farkliliklar géze

carpmistir.

THO1 lokusunda 6-11 arasinda degisen toplam 8 allel gézlenmistir. En sik goriilen
allel 6, en az gorulen allel ise 7,3 ve 11 allelleri olarak belirlenmistir. Dogu Anadolu
Bolgesi populasyonunda (Tokdemir vd., 2016) da en sik ve en az goriilen alleller
ayni bulunmus ancak diger Tiirk popiilasyonlarinda sadece en fazla goriilen allelin
ayni oldugu goriilmiistiir. Almanya’daki Tiirk popiilasyonu (Poetsch ve von Wurmb-
Schwark, 2013), Kibrishi Tiirk popiilasyonu (Gurkan vd., 2015), Birlesik Arap
Emirlikleri (Alhmoudi vd., 2015), Giney Tunus (Mahfoudh-Lahiani vd., 2006),
Yunanistan’in kuzey popiilasyonu (Kovatsi vd., 2006) ve Pakistan popiilasyonlarinda
(Rakha vd., 2009) da ayni allel en sik goriilen allel olarak bildirilmistir. Ancak,
cografik olarak da uzak olan Nepal (Kraaijenbrink vd., 2007), Banglades (Ferdous
vd., 2006), Meksika (Saiz vd., 2016) ve CEPH-Insan Genom Cesitlilik Panelinde yer
alan popiulasyonlarda (Phillips vd., 2011) allel dagiliminin farkli oldugu gorilmiistiir.
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TPOX lokusunda 7-12 arasinda degisen toplam 6 allel gézlenmistir. En sik goériilen
allelin 8, en az gortlen allelin 7 oldugu tespit edilmistir. Dogu Anadolu Bdlgesinin
Van- Agn popiilasyonunda (Cakir vd., 2003) da bu durum birebir ayn1 iken diger
Turk popllasyonlariyla da allel dagiliminda benzerlikler goriilmektedir. CEPH-Insan
Genom Cesitlilik Panelinde yer alan Avrupa popiilasyonu (Phillips vd., 2011),
Ldbnan (ElI Andari vd., 2013), Giiney Misir (Omran vd., 2009) ve Pakistan
popiilasyonlar1 (Rakha vd., 2009) ile komsu popiilasyonlardan Yunanistan (Sanchez-
Diz vd., 2008) ile benzer allel dagilimi1 séz konusudur. Ayrica, CEPH-Insan Genom
Cesitlilik Panelinde yer alan Dogu Asya, Orta-Glney Asya ve Kuzey Afrika/
Ortadogu popiilasyonlart (Phillips vd., 2011), Kibris popiilasyonlarinda (Cariolou
vd., 2006; Gurkan vd., 2015), Birlesik Arap Emirligi popiilasyonu (Alhmoudi vd.,
2015) ve Iran’in Fars popiilasyonunda (Hedjazi vd., 2013) da en sik goriilen allel
aynidir, dolayisiyla bu lokus i¢in popiilasyonlar arast ¢ok onemli bir farklilik

olmadig1 sonucuna varilmistir.

VWA lokusunda 13-19 arasinda degisen toplam § allel gozlenmistir. Alleller
icerisinde en sik goriileni 16, en az goriileni ise 13 no’lu allel olmustur. Turkiye’de
yapilan diger calismalarda 17-23 arasinda degisen alleller goriilmiistiir, allel dagilimi1
benzerlik gostermemektedir. Fakat Diinya’da yapilan calismalar incelendiginde;
Guney Misir (Omran vd., 2009) ve Guney Tunus populasyonu (Mahfoudh-Lahiani
vd., 2006) ile benzer allel dagilimi goriilmesi dikkat ¢ekmistir. Yunanistan’in kuzey
populasyonu (Kovatsi vd., 2006), Almanya’daki Turk popilasyonu (Poetsch ve von
Wurmb-Schwark, 2013) ve CEPH-Insan Genom Cesitlilik Panelinde yer alan Afrika
ve Orta-Gliney Asya populasyonunda (Phillips vd., 2011) da en sik goriilen allel

aynidir, ancak diger popiilasyonlarda 6nemli farkliliklar s6z konusudur.

D18S51 lokusunda toplam 16 allel gozlenmis olup bu alleller 9-24 arasinda
degismektedir. En sik goriilen allel 14 olurken en az gorilen allel 9, 22 ve 24 no’ lu
alleller olmustur. Tiirkiye geneli yapilan her iki ¢alismada (Cantlrk vd., 2017
Ozkorkmaz vd., 2009) da ayni allel dagilimi goriiliirken, diger Tiirk popiilasyon
calismalarinda  farkliliklar ~ saptanmistir. Diinya’da yapilan ¢aligmalar ile
karsilastirildiginda Almanya’daki Tiirk poptilasyonu (Poetsch ve von Wurmb-
Schwark, 2013), Yunanistan’in kuzey popiilasyonu (Kovatsi vd., 2006) ve Pakistan
popilasyonu (Rakha vd., 2009) ile benzerlik goze c¢arpmis, ancak diger

popiilasyonlarda bu lokus i¢in 6nemli farkliliklar oldugu gorilmiistir. En fazla
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gorilen allel, CEPH-insan Genom Cesitlilik Panelinde yer alan Avrupa ve Orta-
Dogu Asya popiilasyonlarinda (Phillips vd., 2011) da aym iken, diger

popiilasyonlarda farklilik gostermistir.

D21S11 lokusunda 25-36 arasinda degisen toplam 16 allel gézlenmis olup en sik
goralen allel 30, en az gorilen alleller 35 ve 36 olmustur. Tirkiye genel
popiilasyonunda (Ozkorkmaz vd., 2009) da en sik goriilen allel 30 olarak
bildirilmistir, ancak diger Tiirk popiilasyon caligmalarinda farkliliklar saptanmustir.
Diinya’da yapilan galismalardan Birlesik Arap Emirligi (Alhmoudi vd., 2015) ve
CEPH-Insan Genom Cesitlilik Panelinde yer alan Afrika popiilasyonu (Phillips vd.,
2011) hari¢ digerlerinde en sik goriilen allelin ayni oldugu goriilmistiir. Kibrish
Yunan ve Tlrk populasyonunda (Cariolou vd., 2006; Gurkan vd., 2015), Nepal
(Kraaijenbrink vd., 2007), Banglades (Ferdous vd., 2006), Pakistan (Rakha vd.,
2009) ve Meksika (Saiz vd., 2016) gibi cografik olarak da uzak olan popiilasyonlarda

allel dagiliminin 6nemli farklilik gdsterdigi anlagilmastir.

D22S1045 lokusunda toplam 9 allel gozlenmis olup bu alleller 10-19 arasinda
degismektedir. En sik gozlenen allel 15, en az gozlenen ise 19 no’ lu alleldir.
Tiirkiye’de yapilan galigmalar incelendiginde bu lokusun sadece Cantirk vd. (2017)
tarafindan Tiirkiye genelinde yaptiklar1 ¢calismaya dahil edildigi diger ¢alismalarda
incelenmedigi goriilmiistiir. Cantiirk vd. (2017)’nin ¢alismalarinda en sik goriilen
allel 6, en az goriilen alleller ise 8 ve 9 olmustur. Iki ¢alisma arasindaki bu farkliligin
ornekleme hassasiyetinden kaynaklanabilecegi diisiiniilmektedir. Diinya’da yapilan
calismalara bakildiginda; Liibnan popiilasyonu (EI Andari vd., 2013) ile
Almanya’da yasayan Tiirk popiilasyonu (Poetsch ve von Wurmb-Schwark, 2013) ile
benzerlik goze ¢arpmakta; ancak diger popiilasyonlarda onemli farkliliklarin var
oldugu goriilmektedir. CEPH-Insan Genom Cesitlilik Panelinde yer alan Avrupa,
Orta-Giiney Asya ve Kuzey Afrika/ Ortadogu popiilasyonlarinda (Phillips vd., 2011)

en fazla goriilen allel ayn1 iken diger popiilasyonlarda farkli bulunmustur.

D2S441 lokusunda 8-16 arasinda degisen toplam 9 allel gézlenmis olup en fazla
goralen allel 11, en az gorilen allel ise 8 olmustur. Cantlrk vd. (2017) Tarkiye
geneli yaptiklar1 ¢alismada 7-17 arasinda degisen toplam 15 allel tespit etmisler ve
en sik goriilen allelin 11, en az goriilen allellerin 7 ve 17 oldugunu bildirmislerdir.

Diger Tiirk popiilasyonlarinda bu lokus daha 6nce hi¢ calisitilmamistir. Bu lokus
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diinyada da ¢ok az sayida popiilasyonda ¢alisilmistir. CEPH-Insan Genom Cesitlilik
Panelinde yer alan populasyonlar (Phillips vd., 2011), Libnan (El Andari vd., 2013),
Birlesik Arap Emirligi (Alhmoudi vd., 2015) ve Almanya’ya goé¢ eden Tlrk
popullasyonunda (Poetsch ve von Wurmb-Schwark, 2013) en fazla gorilen allel
aynidir ancak Meksika popiilasyonu (Saiz vd., 2016) ve Polonya populasyonunda
(Parys-Proszek vd., 2010) ciddi farkliliklar s6z konusudur.

Bu calismada analiz edilen 19 otozomal STR lokusu irdelendiginde; en ¢ok allel
sayisina sahip lokusun SE33 (37 allel), en az allel sayisina sahip lokuslarin ise

D3S1358 (6 allel) ve TPOX (6 allel) oldugu tespit edilmistir.
5.3 GAB Populasyonunda Akraba Evliliginin Sonug¢lara Etkisi

Tiirkiye genelinde akraba evliligi orant % 29 civarinda iken Giineydogu Anadolu
Bolgesinde bu oranin % 43’ lere kadar ¢iktigi diisiiniilmektedir (Hamamy, 2012;
TUIK, 2016). GAB poptulasyonunda 19 otozomal STR lokusunun F-istatistiksel
degerleri hesaplanmig ve D5S818 (-0,04253), CSF1PO (-0,00574), D13S317 (-
0,00898) ve D18S51 (-0,00615) lokuslar1 hari¢ diger lokuslarda bu degerin pozitif
ciktig1 goriilmistiir. Calisilan 19 otozomal STR lokusunun tamami i¢in ortalama
akrabalik katsayis1 0,022479807 olarak hesaplanmigtir. Tim lokuslarin HW
esitliginde olmasina ragmen F-istatistiksel analiz degerlerinin bu sekilde bulunmusg

olmasinin heterozigot eksikliginden kaynaklaniyor olabilecegi diisiiniilmektedir.
5.4 Hardy-Weinberg Dengesinden Sapma

Cakir vd. (2003), Tirkiye’'nin Dogu Anadolu Boélgesinin Van-Agr illerinde
yaptiklar1 ¢alismada tek lokusta (D5S818) HW dengesinden sapma goriirken Cantiirk
vd. (2017) ¢alismalarinda 15 otozomal STR lokusunun 2’sinde (D2S441 ve FGA)
sapma tespit etmislerdir. Bu ¢alismada Giineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonunda
19 lokusun hig¢ birinde HW dengesinden sapma gdzlenmemis olmasi, drneklemenin

bliylik bir hassasiyetle yapildiginin gostergesi olarak kabul edilebilir.

5.5 GAB Populayonunda Tespit Edilen Variant Alleller

Bu caligmada dikkat c¢eken diger bir nokta ise; 4 lokusta allelik belirtecte yer
almayan toplam 5 varyant allelin (D12S391 -19,2; D7S820-9,3; SE33-14,3 ve 17,1;
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THO01-7,3) tespit edilmis olmasidir. Bu varyantlardan D12S391 (19.2) Canturk vd.
(2017)’nin c¢alismalarinda Gilineydogu Anadolu Bolgesi ve Karadeniz Bolgesinde
birer Ornekte tespit edilmis ve bildirilmistir. Ancak D7S820, THO1l ve SE33
lokuslarindaki varyantlar onceki ¢alismalarin hi¢ birinde goriilmemis olup bu
calismada ilk defa tespit edilmistir. Global STRBase veritabanindan edinilen bilgiye
gore; D12S391 lokusunun 19,2 alleli Avustralya ve Isve¢’te; D7S820 lokusunun 9,3
alleli Bosna-Hersek ve Gliney Kore’de; THO1 lokusunun 7,3 alleli Isveg, Kanada ve
Amerika’da; SE33 lokusunun 17,1 alleli italya’da ve SE33 lokusunun 14,3 alleli

Alman popiilasyonunda daha 6nce gozlenmistir.
5.6 Popiilasyonlar Aras1 Genetik Benzerligin irdelenmesi

Giineydogu Anadolu Bolgesi ile diger populasyonlar popiilasyon farklilasma testi ile
her lokus icin ayr1 ayri karsilastirildiginda; cografik yakinlik ile genetik benzerlik
arasinda yakim bir iliski oldugu ortaya cikmustir. Ayrica CEPH-Insan Genom
Cesitlilik Panelinde yer alan popiilasyonlar ile ayr1 ayri karsilastirma yapildiginda;
Dogu Asya, Afrika ve Kuzey Afrika-Ortadogu popiilasyonlar1 ile genel olarak
anlamli farkliliklar oldugu goriilmiistiir. Yani cografik olarak wuzak olan
popiilasyonlar ile Giineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonu arasinda belirgin
farkliliklar gbze carpmistir. Daha O6nce yapilan ¢alismalar ile karsilastirildiginda 2

onemli nokta dikkat cekmektedir:

1. Bu galisma ile daha 6nce Cantiirk vd. (2017) tarafindan Tiirkiye genelinde
yapilan calismadaki Tiirkiye IV (GAB) popiilasyon verileri arasinda
istatistiksel olarak 2 anlamli farklilik oldugu goriilmistiir.

2. Bu calisma ile komsu popiilasyon olan Dogu Anadolu Bolgesi arasinda
Cantiirk vd. (2017) tarafindan yapilan calismaya gore 1 anlamh farklilik
goriliirken, Tokdemir vd. (2016)’nin ¢aligmalarina gore 4 istatistiksel anlamli

farklilik oldugu tespit edilmistir.

Bu anlamli  farkliliklarin  Oncelikle  Orneklemeden  kaynaklanabilecegi
diistiniilmektedir. Zira, her iki calismada da 6rnekler adli tip 6rneklerinden rastgele
secilmigken, bu calismada biiyiik bir 6zenle ve hassasiyetle bolgeyi temsil edecek

sekilde ve her sehirden niifusla dogru orantili olacak sayida 6rnek se¢imi yapilmistir.
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Glineydogu Anadolu Bolgesi’ nin cografik konumu g6z Oniinde bulundurularak
bolgeye yakin ve uzak olan toplam 26 popiilasyon se¢ilmis, Nei’nin DA genetik
uzaklik hesaplamasi ile filogenetik agac¢ olusturulmus ve ayrica MDS grafikleri
cizilmistir. Karsilastirllan 27 popiilasyonun hepsinde sadece 7 lokus ortak
oldugundan oncelikle bu lokuslar karsilastirilarak hesaplanmistir.  Sonuglar
giiclendirmek ve daha fazla bilgi saglayabilmek adina ortak ¢alisilmis lokus sayisini
dikkate alarak ayr1 kiimeler halinde analizler gergeklestirilmistir. Birinci kiimede 27
popiilasyonun tamaminda ortak olan 7 lokus, ikinci kiimede 23 popiilasyonda ortak
olan 13 lokus ve ii¢lincii kiimede 9 popiilasyonda ortak olan 18 lokus karsilastirilarak

analizler gerceklestirilmistir.

Secilen 27 popiilasyonda ortak c¢aligilmis olan 7 lokus analiz edildiginde su sonuglar

elde edilmistir:

» Bu c¢aligmanin verileri en ¢ok Cantiirk vd. (2017)’nin ¢aligmalarinda ayni
bolge (Tiirkiye IV (GAB) icin elde ettikleri verilere yakin ¢ikmustir.

» fkinci sirada yakin olan popiilasyon Giineydogu Anadolu Bélgesi'nden
cok fazla gd¢ alan Marmara Bolgesi (Istanbul hari¢) (Cantiirk vd., 2017)
popiilasyonu olmustur.

» GAB popiilasyonuna cografik olarak en yakin popiilasyon olan Dogu
Anadolu Bolgesi popiilasyonu ile yapilan iki ayr1 ¢alismanin (Tokdemir
vd., 2016; Cantlrk vd., 2017) verileri bu ¢alismanin verilerine yakinlikta
3. sirada yer almustir.

» [zmir popiilasyonunun (Baransel Isir vd., 2014) Yunanistan I-1l (Tomas
vd., 2015; Messina vd., 2016), Kibrisli Tiirk ve Yunan (Gurkan vd., 2015;
Cariolou vd., 2006) ve italya (Messina vd., 2016) popiilasyonlarina
kiyasla GAB popiilasyonuna daha uzak oldugu dikkat ¢eken diger bir
nokta olmustur.

» Yunanistan Il (GRT) (Messina vd., 2016) populasyonu haric CEPH-
HGDP Avrupa popiilasyonu ile Giineydogu Avrupa populasyonlari ayni
kiimede yer alirken CEPH-HGDP Dogu Asya, Orta-Gliney Asya ve
Afrika popiilasyonlarinin kiimeden giderek uzaklastigr goriilmektedir.

» Ayrica CEPH-HGDP Kuzey Afrika-Ortadogu popiilasyonu ile Liibnan
(El Andari vd., 2013) popiilasyonun birbirlerine yakinligi da dikkat
cekmektedir.
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Toplam 13 lokusun ortak calisildigi 23 popiilasyon se¢ilmis ve analizler

gerceklestirilmistir. Asagidaki sonuglar elde edilmistir :

Cantiirk vd., (2017) Tiirkiye genelinde yaptiklar1 calismada Tiirkiye IV
(GAB), Akdeniz Bolgesi popiilasyonu (Tiirkiye IV) ve Dogu ve
Giineydogu’dan ¢ok fazla go¢ alan Marmara Bolgesi (Istanbul haric)
popiilasyonlarmin beklenildigi gibi bu calismada incelenen Gilineydogu
Anadolu Bolgesi popiilasyonuna en yakin popiilasyonlar oldugu
gorilmistir.

Sonrasinda hem cografik olarak hem de kiiltiirel agidan ¢ok yakin olan
Dogu Anadolu Bolgesi (Tiirkiye 1V) (Cantiirk vd., 2017) populasyonun
yakinlig1 géze carpmaktadir.

Yunanistan (EGE) (Messina vd., 2016) ve CEPH-HGDP (AVR) (Phillips
vd., 2011) popiilasyonlarinin ayn1 kiimede oldugu gorilmiistiir.

Ozellikle cografik olarak da uzak olan CEPH-HGDP Dogu Asya, Orta-
Guney Asya ve Afrika popiilasyonlarinin (Phillips vd., 2011) GAB

popiilasyonundan ¢ok uzak oldugu goriilmiistiir.

Populasyonlar1 daha ayrintili incelemek i¢in 9 popiilasyonda ortak olan 18 lokus

karsilastirilmis ve su sonuglar elde edilmistir:

Dogan vd. (2014)’nin Turkiye genelinde yapmis olduklar1 ¢alismada
elde ettikleri veriler ile Libnan popillasyonu (ElI Andari vd., 2013)
verilerinin bu ¢alismanin verilerine yakin oldugu goriilmiistiir.
Sonrasinda Istanbul popiilasyonu (Tiirkiye I) (Biilbiil vd., 2013) ve
CEPH-HGDP (KAO) populasyonlart (Phillips vd., 2011) yakin
bulunmustur.

Yapilan ii¢ karsilastirmada da CEPH-HGDP (AFR) populasyonun
(Phillips vd., 2011) beklendigi {izere ¢ok uzak oldugu goriilmiistiir.

Sonu¢ olarak, bu caligma ile Giineydogu Anadolu Bolgesi populasyonunda 19

otozomal STR lokusu analiz edilmis ve bu lokuslar i¢in adli istatistiksel parametreler

belirlenmistir. Elde edilen bu veriler, popiilasyonda gerceklestirilecek olan adli tip,

babalik tayini, kimliklendirme ve molekiiler antropoloji caligmalarina 6nemli katkilar

saglayacak niteliktedir. Mevcut ¢aligmay1 onceki calismalardan ayiran yeniliklerin

basinda 6rneklemenin biiylik bir hassasiyetle yapilmis olmasi1 gelmektedir; en az ii¢
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kusak bolgede yerlesik, saglikli, akarabalik iliskisi olmayan goniilliiler secilmistir.
Ikinci olarak, daha dnce bu popiilasyonda ¢alisilmamis olan 6 yeni STR lokusunun
(D7S820, CSF1PO, D13S317, D5S818, TPOX ve SE33) verileri bu ¢alisma ile ilk
kez elde edilmis ve literatiire onemli katki saglanmistir. Ayrica, ilk kez alternatif bir
ticari kit bu caligmada kullanilmis ve kitin verimli sonuglar verdigi gosterilmistir.
Boylece bundan sonra yapilacak olan caligsmalar i¢in arastirmacilara yol gosterecek

bilgiler sunulmustur.
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