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OZET

GUNEYDOGU ANADOLU BOLGESIi POPULASYONUNDA
Y KROMOZOMU STR VARYASYONLARININ
INCELENMESI

BOZMAN, Nazlh
Yiiksek Lisans Tezi, Biyoloji Boliimii
Tez Yéneticisi: Dog. Dr. Filiz OZBAS GERCEKER
Agustos 2011, 62 sayfa

Bu calismada, Giineydogu Anadolu popiilasyonunda 17 Y-STR lokusunun allel ve
haplotip frekanslarinin belirlenmesi ve Y Kromozom Haplotip Referans Veritabani
(YHRD) ’nda yer alan haplotip verilerinin analizi ile popiilasyonlar aras1 genetik
iliskinin incelenmesi amaglanmistir. Y-STR lokuslar1 periferik kandan izole edilen
DNA orneklerinde AmpFISTR® Yfiler™ PCR kiti kullanilarak cogaltilmis ve
genotiplendirme ABI PRISM® 3130 Genetic Analyzer ile yapilmistir. Verilerin
analizi i¢in “GeneMapper Software v. 3.2” (Applied Biosystems, FosterCity, CA,
USA) ve Arlequin (Versiyon 3.5) programlart kullanilmistir. Sonug¢ olarak, 86
bireyde 79 farkli haplotip gozlenmis, tiim lokuslar i¢in haplotip ¢esitliligi ve ayrim
giicli (DC) sirasiyla 0.99 ve 0.92 olarak hesaplanmistir. YHRD’ de yer alan farkhi
popiilasyonlara ait haplotip verileri bu ¢alismanin sonuglar ile birlikte analiz edilmis
ve en diisiik genetik uzaklik degeri Giineydogu Anadolu popiilasyonu ile Iran

popiilasyonlar1 arasinda bulunmustur.

Anahtar Kelimeler: Y-STR, Giineydogu Anadolu, polimorfizm, genetik uzaklik



ABSTRACT

ANALYSIS OF THE Y CHROMOSOME STR VARIATIONS IN
SOUTHEASTERN ANATOLIAN POPULATION

BOZMAN, Nazlhi
M.Sc. in Biology Department
Supervisor: Assoc. Prof. Dr. Filiz OZBAS GERCEKER
August 2011, 62 pages

In this study, it was aimed to determine the allele and haplotype frequencies of 17 Y-
STR loci in Southeastern Anatolia population and investigate the genetic
relationships between populations by analyzing the haplotype data present in Y
Chromosome Haplotype Reference Database (YHRD). Y-STR loci were amplified in
DNA samples isolated from peripheral blood by using AmpFISTR® Yfiler™ PCR
kit and genotyping was done by ABI PRISM® 3130 Genetic Analyzer.
“GeneMapper Software v. 3.2” (Applied Biosystems, FosterCity, CA, USA) and
Arlequin (Version 3.5) programmes were used for the analysis of the data. As a
result, 79 different haplotypes were observed in 86 indivuals, the haplotype diversity
for all loci and discrimination capacity (DC) were calculated as 0.99 and 0.92,
respectively. The haplotype data for different populations present in YHRD were
analysed together with the result of this study and the lowest genetic distance value

was found between Southeastern Anatolia population and Iranian populations.

Keywords: Y-STR, Southeastern Anatolia, polymorphism, genetic distance
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BOLUM 1
GIRIS
1.1. Y Kromozomunun Tarihcesi

Insanlarda cinsiyet tayinini anlamak icin gosterilen ilk cabalar hemen hemen yiiz yil
once baslamis olup, diploid kromozom sayisini tam olarak belirlemek icin biiyiik
cabalar sarf edilmis, fakat kromozom sayilarinin ¢ok olmasi nedeniyle bunu
saglamak oldukca giic olmustur (Klug vd., 2009). H. von Winiwarter 1912°de,
spermatogonial metafaz yaymasinda 47 kromozom saymis ancak 1920’lerde
Theophilus Painter, testikiiler doku hiicrelerinde 45-48 arasinda kromozom gézlemis
ve ayni zamanda kii¢ciik bir Y kromozomunun oldugunu kesfetmistir (Klug vd.,
2009). Painter 0zgiin makalesinde, insanlarda diploid kromozom sayisinin 46
oldugunu 6ngdrmiis ancak daha sonra yanlis bir karar vererek, erkek ve disilerde her
ikisinin kromozom sayisinin 48 oldugunu belirlemis ve bu say1 30 yil boyunca kabul
gormiistiir (Klug vd., 2009). Daha sonra, 1956’da, Joe Hin Tjio ve Albert Levan
kromozomlar1 daha iyi gdstermek i¢in bir yontem (karyotip analizi) bulmuslar ve
metafaz sathasinin ¢ok acgik bir sekilde gosterilmesini saglamislar, boylece insan
diploid kromozom sayisinin 46 oldugu bulunmustur (Klug vd., 2009). Normal 23 ¢ift
insan kromozomu igerisinde yalnmiz bir ¢ifti erkek ve disilerde farklilik gosterir, disi
birey iki X kromozomu, erkek birey ise bir X ve bir Y kromozomu tasimaktadir

(Klug vd., 2009).

Y kromozomu 300 milyon yillik bir siirecte, erkekligi devam ettirmek agisindan
onemli olan cok az sayida geni korumayi basarirken; dolleyebilme yetenegi igin
gerek duyulan baska genleri de kazanmistir (Karakan Karakas, 2009). 1900'li
yillarin baslarinda arastiricilar, belirli tiirlerde cinsiyetin kromozomlar tarafindan
belirlendiginin farkina varmiglar ve yaklasgitk 20 yil sonra, insanlarda da diger
memelilerdeki gibi, cinsiyetin embriyonik gelisim sirasinda kromozomlar tarafindan

belirlendigi gosterilmistir (Karakan Karakas, 2009). Yine bu yillarda X ve Y'nin,



gecmisteki tek bir atadan koken alan ve birbirleriyle uyumlu olan bir ¢ift otozomdan
evrimlestikleri ileri siiriilmistiir (Karakan Karakas, 2009). X ve Y kromozomlarinin
gecmiste benzer olduklariyla ilgili diger bir kamit da, Y kromozomunun X ile
rekombine olmayan bolgesine (NRY: nonrecombining region on Y) sacilmis pek cok
genin, X kromozomu iizerindeki eslerinin hala bulunuyor olmasidir (Karakan

Karakas, 2009).

Seks kromozomlan, NRYde iciincii biiyiik il Sl e O XY translokasyonu
NRY "nin ortaya gikmasi gelisme (SMCY, UBE1Y) Eﬂ'?m“_' lC.-\SI\!'. DB\ ) ol ugmast PC I]II-II\
(SRY hilgesi, rekombinas- 130-170 Milyon il Gnce EIFIAY, PRAY, UTY, ZFY) 34 Milyon yil nce
vonun durmasi) 80-130 Milyon yil Gmce  NRYnin 5.bidviik gelismesi
290-350 Milyon yil Gnce Translokasyon (AMELY, .-_\DRQDP. .-.\I.E[P.
NRY de iKinci biviik genislemesi PARp G\.Gll': KALP, ?PI\\ )
oelisme (RBMY, RPS4Y) 80-130 Milyon yil oncesi 30-50 Milyon yil iince = B
230-300 Milyon il fnce "ﬂ li” l] ﬂ
| I
> ” > > I] > P> > P
; XY Xy Xy XY XY X\ -:
Otozom cifi XY XY Xy
Insan
iz —_ XY XY XY X1
Kuslardaki otozomlar Monotrem Marsupial Non-antropoit  Non-hominidantropoit
plasental

Sekil 1.1.Y kromozomunun evrimi (http://www.bioscience.org/current/currissu.htm,

Erisim tarihi: 05.05.2011)

X ve Y kromozomlar1 yaklasik 240-320 milyon yil 6nce, memelilerin kuslardan
ayrimi sirasinda farklilagsmaya baslamis, zamanla, uglarda yer alan ve X kromozomu
ile homoloji gosteren PAR (Ps6dootozomal bdlgeler) harig, erkek cinsiyetiyle ilgili
genlerin disindaki dizilerin bir¢ogunu kaybetmistir (Sekil.1.1) (Bokesoy, 2000). Y
kromozomu zamanla kiigiilmesine ragmen, Y kromozomunun erkege 6zgii genler

gibi bazi orijinal genleri korunmustur (Delbridge ve Marshall-Graves, 1999).

Arastirmacilar, 1990 yilinda Y kromozomu iizerindeki seks karakterini belirleyen
SRY (“sex reversal Y”) bolgesi tarafindan kodlanan proteinlerin, ¢esitli
kromozomlar iizerindeki genleri etkinlestirerek testislerin olugsmasi yoniinde gelisimi
sagladiklarin1 ortaya koymuslardir (Taga, 2008). X kromozomu iizerinde homologu
olmayan ve sadece testis olusumundan sorumlu genlerin Y kromozomu iizerinde ¢ok

sayida kopyasi bulunmaktadir (Taga, 2008).


http://www.bioscience.org/current/currissu.htm

Evrim boyunca, erkek bireylerin farklilasmasi i¢in gerekli genlerin Y kromozomuna
g0c ettigi varsayilmaktadir (Delbridge ve Marshall-Graves, 1999). Otozomal genler
mitotik boliinme sirasinda eslenikleri sayesinde DNA tamirine girebilirken Y
kromozomu iizerindeki eslenigi olmayan genlerde tamir mekanizmasi devreye
giremez ve ¢ok kopyali genlerin bu nedenle olustugu diistiniilmektedir (Delbridge ve
Marshall-Graves, 1999). Spermatogenez i¢in kritik genlerin ¢oklu kopyasi olmasi
yikict mutasyonlar sonucu olusan etkinin en aza indirilmesi bakimindan énemli bir

avantajdir (Delbridge ve Marshall-Graves, 1999).

“fIk insan”
31000-79000 Y1l Oncesi

¥ |

Sekil 1.2.Y kromozomunun tarihsel ve cografik dagilimi
(http://www.b12partners.net/mt/images/Haplogroup.jpg, Erisim tarihi:05.05.2011)

Sekil 1.2° deki “M” harfi ile gosterilen genetik isaretleyiciler, farkli Y kromozomu
soylarinin diinya iizerinde ne zaman ve nasil yayildigini anlamay1 saglamaktadir ve
insan gen havuzunun tek belirleyicisinin dogal se¢ilimin olmadig, tarihsel olaylarin
da azimsanmayacak diizeyde etkilerinin oldugu diisiiniilmektedir (Jobling ve Tyler-

Smith, 2003).
1.2. Y Kromozomunun Yapisi ve Ozellikleri

Insandaki 23 ¢ift kromozomun son ¢ifti olan cinsiyet kromozomlari, kadinlarda XX,
erkeklerde XY bi¢ciminde olup cinsiyet kromozomlar1 genellikle boyut, sentromer
yerlesimi, kol orani ve genetik icerigi bakimindan homolog degildirler (Klug vd.,
2009). insanda disiligi belirleyen X kromozomu, dis goriiniis olarak otozomal
kromozomlara benzer, fakat erkekligi belirleyen Y kromozomu otozomal

kromozomlardan tamamen farkli bir yap1 géstermektedir (Klug vd., 2009).
3


http://www.b12partners.net/mt/images/Haplogroup.jpg

X kromozomundan daha kiigiik ve daha az sayida gen tasiyan Y kromozomu
tizerinde bulunan genlerin belli bir kisminin, X kromozomu iizerinde homologlari
bulunmamaktadir (Zhivotovsky vd., 2003). Diger biitiin kromozomlardan farkl
olarak, Y kromozomunun esi yoktur, dolayisiyla da mtDNA ile birlikte Y
kromozomunun o6zdesligi olmayan (non-homolog) bdlgesi rekombinasyona hig
ugramayan bolgelerdir (Zhivotovsky vd., 2003). X kromozomu ve otozomal
kromozomlar nesilden nesile aktarildiklarinda rekombinasyona ugrayabilirler ve bu
bakimdan direkt olarak ebeveynlerini yansitmamaktadirlar, ancak Y kromozomu
sadece babasal ataya, mtDNA ise genellikle sadece anasal ataya sahiptir ve genellikle
mayoz sirasinda rekombinasyona ugramadan oldugu gibi aktarilmaktadirlar (Jobling

ve Tyler-Smith, 1995).

Insan genomunda Y kromozomunun homologunun olmamasi nedeniyle erkekler
“hemizigot” olarak nitelendirilmektedir, bu durumda alternatif allel yoktur ve

baskinlik ve ¢ekiniklik kavramlart s6z konusu degildir (Klug vd., 2009).

Y kromozomu ilging biyolojik Ozelliklere sahiptir. Siirli sayida islevsel gen
tasimasina ragmen sik tekrarlayan diziler i¢cermektedir ve kromozomun biiylik bir
kismi haploid oldugu igin atasal gecis séz gosterir, sadece mutasyon birikmesi

sonucu babadan ogula aktarimda degisiklikler s6z konusu olur (Jobling vd., 1997).

PARA1 CSF2ZRA PARA1
ANT3
sTS

CSF2ZRA
ANT3

SRY
RPS4Y
ZFY
AMELY

Y
5
XARYS
SMCX XCR
— STSP
' SMoY
J RPS4X

PARZ2

AMELX
ZFX
XAR

XCR

Q -
PARZ2

Sekil 1.3. Insanda X ve Y kromozomu (Delbridge ve Marshall-Graves, 1999)



Y kromozomu 21. kromozomdan sonraki en kii¢lik kromozom olup haploid genomun
% 2-3’linli olusturur ve akrosentrik bir yapiya sahiptir (Asicioglu, 2002). Yaklasik 60
milyon baz (60 Mb) c¢ifti iceren Y kromozomunda diger kromozomlara oranla daha
az sayida islevsel gen bulunmakta ancak kromozom sik tekrarlayan elemanlar

icermektedir (Jobling ve Tyler-Smith, 2003).

Y kromozomunda iki benzersiz bdlge vardir; X kromozomu iizerindeki bir bolgeyle
homologu olan bolgeler igeren psddootozomal bolgeler (PAR) (Sekil 1.3) ve X
kromozomu iizerinde homologu olmayan ve mayoz sirasinda rekombinasyona
ugramayan bolgeler (NRY) (Grskovic” vd., 2010). Y kromozomunun diger bolgesi
haploid sekilde bulunur ve mayoz sirasinda rekombinasyona ugramadigi icin Y
kromozomu polimorfizmleri agisindan 6zel bir 6nem tasimaktadir (Grskovic™ vd.,

2010).

Y kromozomunun % 60’dan fazlasi kromozomun q kolunda bulunan tekrar
motiflerinden olusmaktadir (Roewer vd., 1996). Y kromozomu iizerinde bulunan
onemli genlerden birisi kromozomun kisa kolunda yerlesik olan ve testis gelisimini

baglatan SRY genidir (Taga, 2008).

Aragtiricilar, 'Y kromozomunda i bolge (Sekil 1.4) tanimlamislardir;

psddootozomal, 6kromatik ve heterokromatik bolge (Li vd., 2008).

Psodootozomal bolgeler kromozomun u¢ kisimlarinda yer almakta olup
kromozomun kisa kolunun ucuna yerlesen PAR1 bolgesi 2.7 Mb ve uzun kolunun
ucuna yerlesen PAR2 bolgesi 0.33 Mb uzunlugundadir (Flaquer vd., 2008). X
kromozomu {izerinde homologlar1 bulunan ve mayoz esnasinda rekombinasyona
ugradigi i¢in psddootozomal bdlge adini alan bu bolgelerde bugiine kadar PAR1
bolgesinde 24, PAR2 bolgesinde ise 5 gen tanimlanmistir (Flaquer vd., 2008).

Okromatik bélge yaklasik olarak 23 Mb’lik bir alam1 kapsamaktadir; Y
kromozomunun kisa kolunda PAR’in disinda kalan bolge 8 Mb ve uzun kolunun
proksimal kismindan meydana gelen 14.5 Mb’lik bolgeden olugmaktadir (Foresta

vd., 2001). Tiim okromatik bolge li¢ siniftan (x-transpoze, x-dejenere, amplikonik)

olusmaktadir (Li vd., 2008).



Heterokromatik bolge, Y kromozomun uzun kolunun uzaginda bulunan ve farkl
erkek popiilasyonlarinda polimorfik 6zellik gosteren bu bolge genetik olarak etkisiz
kabul edilmekte olup fazla oranda tekrar dizilerinden olusmaktadir (Karakan
Karakas, 2009). Y kromozomunun biiyiik boliimiini (% 95) kapsayan ve mayoz
esnasinda rekombinasyona ugramayan NRY boélgesi (MSY bolgesi), okromatik ve
heterokromatik bolge icermektedir; dkromatik bolgede tekrar dizilerinin yanisira
cinsiyetin belirlenmesi, gonadoblastoma, boy kontrolii, turner stigmata ve

spermatogenez ile ilgili genler bulunmaktadir (Karakan Karakas, 2009) .

o Okromatin t Heterokromatin 4

p— ¥ kromozomunun rekombine olmayan pargas (NRPY) ——

I || S

%Y Homolog [ HI;[-‘-TET tekear 7] Vespesifik tek kopya senler
iloeleri

PAR 1

. Sentromer ve ilighili tekrar DNA dizileri

Sekil 1.4.Y kromozomunun bolgeleri (www.genclinics.org, Erisim tarihi:05.05.2011)

Y kromozomunun uzun kolunda degiskenlik gdsteren bdlge ve en ug¢ bdlge parlak
floresan 6zelligi gostermekte ve C, G bantlama teknikleri ile boyandiginda ¢ok koyu
bir sekilde boyanmakta olup genetik olarak inaktif ve heterokromatin bolgesi oldugu

kabul edilmektedir (Arrghi ve Hsu, 1971; Chen ve Ruddle, 1971).
1.3. Y Kromozomu Polimorfizmleri

Evrimsel siiregte tiim tiirlerin farklilagmasindan ve bir tliriin {iyeleri arasindaki
farkliliklardan genetik cesitlilik sorumludur ve genlerde genetik ¢esitlilige yol acan

bu degisikliklerden biri polimorfizmdir (Ekmekgi vd., 2008).

Insanoglu her zaman kokeni hakkinda bilgi sahibi olmak istemistir. Ge¢misten
giintimiize tarihgiler, arkeologlar ve paleontologlar gliniimiiz insan popiilasyonlarinin
kokeni hakkinda yapmis olduklari arastirmalar sonucu ¢esitli kanitlar elde etmislerdir
(Jobling ve Tyler-Smith, 1995). Daha sonra dilbilimciler ve giiniimiizde de gelisen

teknolojik gelismelerle birlikte molekiiler biyologlar giderek artan bir sekilde insanin
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kokeni ile ilgilenmeye baglamislardir (Jobling ve Tyler-Smith, 1995). Bunun nedeni,
sahip olunan DNA’nin atalardan geg¢mesi, baslangigtan bu yana mutasyonlarin
birikmesi ve sonugta giliniimiiz insanlariin DNA’lar1 arasinda farkliliklarin
olusmasidir ki bu farkliliklar, o insanin genetik ge¢misinin tarihi ve akrabalik
iligkilerine 151k tutacak kayitlar1 icermektedir (Jobling ve Tyler-Smith, 1995).
Molekiiler teknikler bu kayitlar1 degerlendirmeye olanak saglamakta ve yol
gostermektedir, boylece insanlarin genetik farkliliklarimin evriminin 6grenilmesine
yonelik ilgide ve bu amagla yapilan ¢aligmalarda hizli artisa neden olmustur (Jobling

ve Tyler-Smith, 1995).

Bir toplumun genetik yapisindaki ¢esitliligin varlig1 ve birden fazlasinin birlikteligi
“genetik polimorfizm” olarak adlandirilir ve bir DNA bolgesinin polimorfik olarak
adlandirilmasi i¢in toplum i¢inde o bolge ile ilgili iki veya daha fazla allelin
bulunmasi gerekmektedir (Rustamov, 2006). Polimorfizmin ortaya ¢ikabilmesi i¢in
genomun belli bolgesindeki baz ¢iftleri dizinindeki varyasyonlarin olmasi, bu
degisikliklerin o populasyonda kalic1 olmasi ve sikliginin %1'den fazla olmasi

gerekmektedir (Rustamov, 2006).

Genomdaki degisiklikler yapisal gen bolgesinde olabilecegi gibi yapisal olmayan
bolgelerde de yer alabilmektedirler (Klug vd, 2009). Yapisal gen bolgesinde
olabilecek degisiklikler gen iirlinliniin islevsel bozukluguna neden olursa, bu
degisiklikleri tasiyan bireylerin toplumdan ayiklanmasi ile sonuglanabilmektedir ve
dolayisiyla, yapisal gen bolgelerinde gozlenen polimorfizm genellikle populasyonda
bir silire¢ icinde meydana gelen degisiklikleri tam olarak yansitmayacagindan
filogenetik calismalarda yeterince bilgilendirici degildir (Rustamov, 2006). Buna
karsilik, yapisal olmayan bolgelerdeki polimorfik degisiklikler ¢ogunlukla
aylklanmaya neden olmayacagindan populasyon i¢inde korunarak varliklarini
siirdliriirecek ve bu nedenle de izlemleri ve degerlendirilmeleri daha kolay ve

bilgilendirici olacaktir (Rustamov, 2006).

Yaklagik 20 yi1l 6ncesine kadar insan Y kromozomunun polimorfik i¢erikten yoksun
oldugu diisiiniilmekteydi, ancak son yillarda gosterilmis polimorfik cesitlilik; tek baz
degisimleri, ekleme/¢ikartma (insersiyon/delesyonlar) ve tekrar dizileri bu goriisii

degistirmistir (Perez-Lezaun vd., 1997,b). Giinlimiizde Y kromozom polimorfizmi
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varyasyon igerigi bakimindan insan evrimi modellerinin yeniden olusturulmasinda
tek bagina bir kanit olusturma 6zelligi tasimaktadir (Perez-Lezaun vd., 1997,b). Y
kromozomu lizerindeki polimorfizmlerin  evrimsel c¢alismalardaki  Gnemi
kesfedildikten sonra popiilasyon calismalarinda siklikla kullanilmaya baglanmustir,
zira Y kromozomunun haploid olmasi, sadece atasal kalitilmasi ve PAR disinda
rekombinasyona ugramamasi nedeniyle kromozomun tek bir blok haplotip olarak

aktarilmasi bir avantajdir (Perez-Lezaun vd., 1997.,b).

Son yillarda Y kromozomunun rekombinasyona ugramayan bolgesinde 250’ nin
tizerinde polimorfik bdlge tanimlanmistir, bu polimorfik bdlgeler iic grupta

siniflandirilmaktadir (de Knijff, 2000):

e Diisiik mutasyonlu biallelik belirtecler: Bunlar insan evriminde essiz mutasyon
olaylariyla (UMEs-“Unique Mutation Events”) tanimlanan tek baz degisiklikleri
(SNP-“Single Nucleotide Polymophisms”), Alu ekleme/cikartma polimorfizmleri
veya uzun serpistirilmis tekrarlarin (LINE-long insterspersed repeats) insersiyon

polimorfizmleridir (de Knijff, 2000).

e Mikrosatellitler veya kisa ardisik tekrarlar (STR): Bunlarin mutasyon hizinin
jenerasyon basina % 0,2x107 - 9,3x10~ arasinda degistigi caligmalarla gosterilmistir

(de Knijff, 2000).

o Yiiksek degiskenlik gosteren bolgeler: Bu bolgeler ¢cok yiiksek mutasyon hizina
sahiptirler, 6rnegin MSY 1 minisatellit bolgesinin mutasyon hizi jenerasyon basina %

6-11 arasinda bulunmustur (de Knijff, 2000).

Yapisal olmayan DNA bolgelerinde, 0Ozellikle farkli uzunluklarda niikleotid
dizilerinin degisik sayida, ard arda tekrarlanmasiyla olusan ve “satellit” olarak
adlandirilan diziler polimorfizm agisindan ¢ok biiylik 6nem tagimaktadir (Perez-
Lezaun vd., 1997,a; Roewer vd., 1996). Tiim kromozomlarda bulunan ve yiiksek
diizeyde polimorfizm gosteren Satellitler, tekrar biriminin uzunluguna bagli olarak
makrosatellitler, minisatellitler ve mikrosatellitler olmak iizere ii¢ gruba ayrilirlar
(Perez-Lezaun vd., 1997,a; Roewer vd., 1996). Bu bolgelerden biri olan mikrosatellit
bolgeler, tekrar biriminin daha kisa olmasi nedeniyle daha fazla polimorfizm
icermeleri bakimindan 6zel bir 6nem tasimaktadirlar (Perez-Lezaun vd., 1997,a;
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Roewer vd., 1996). Mikrosatellitler (STR), 2-6 b¢ uzunlugundaki tipik kisa dizinlerin
ardarda tekrarlanmasindan olusurlar ve tekrar sayisindaki degisiklikler sonucu olusan
uzunluk farkhiliklarinin siklikla gozlendigi bilinmektedir (Gomolka vd., 1994).
Yapisal olmayan polimorfik bolgelere ait alellerin mutasyonlart biriktirebilme
ozellikleri evrilme hizinin hesaplanmasi ve gen gociiniin izlemi icin daha tutarl bilgi
olusturacagindan STR gibi bolgeler filogenetik ¢alismalarda ve insan yayillim
modellerinin olusturulmasinda bilgi kaynagi olarak tercih edilmektedirler (Gomolka
vd., 1994). STR’ ler ayrica genetik haritalamada (Gomolka vd., 1994; de Knijff vd.,
1997), popiilasyon genetigi ¢alismalarinda (Roewer vd., 1996) ve adli tipta (Jobling
vd., 1997) giivenilirlikle kullanilan 6nemli belirteclerdir.

Baslangicta, Y kromozomu flizerinde az sayida polimorfizm tanimlanmisken daha
sonra yeni STR’ lerin tanimlanmas1 molekiiler evrim c¢aligmalar1 agisindan oldukg¢a
faydali olmustur (Perez-Lezaun vd., 1997,b). Y-STR’ler ¢alisma kolayligi, mutasyon
sitkligimin ¢ok fazla olmamasi ve giivenilir derecede polimorfik olmalar1 ve
heterozigotlugun yiiksek olmas1 sebebiyle allel ¢esitliligi bakimindan daha fazla bilgi
vermektedirler (Cagila vd., 1997). Ancak, tekrar dizi igeriginden dolay1
mikrosatellitler daha az kararli olduklarindan, mevcut allel havuzuna gore geriye
dogru eski mutasyon olaylarini belirlemek zorlagmaktadir (Cagila vd., 1997). Atasal
kalitimdan dolay1, sinirh sayida Y-STR bolgesi populasyonlar arasi farkliliklart ayni

sayida otozomal bolgelere nazaran daha iyi gosterebilmektedir (Cagila vd., 1997).

Diinyadaki Y kromozomu ile ilgili ¢aligmalarin bir merkezde toplanmast ve uygun
siiflandirma yapilabilmesi amaciyla 1995 yilinda “Y Kromozomu Konsorsiyumu”
(YCC) kurulmustur (Jobling ve Tyler-Smith, 1995). Insan Y kromozomundaki
genetik varyasyonlar1 belirlemeye yonelik ¢alismalar yapan konsorsiyumun amaci;
popiilasyonlarda Y kromozom polimorfizmlerini arastirmak ve elde edilen sonuglar1

bir bilgi bankasinda arsivlemek ve korumaktir (Jobling ve Tyler-Smith,1995).

Son yillarda, Y kromozomundaki STR’ler c¢ok sayida farkli arastirma grubu
tarafindan ¢alisilmis ve gozlenen aleller isimlendirilmistir (Sekil.1.6) (Y
Chromosome Consortium, 2002). STR bolgesi ve allellerinin isimlendirilmesi
hususunda Uluslararast Adli Genetik Toplulugu (ISFG-International Society for

Forensic Genetics) komisyonlarinca tavsiyeler yapilmistir. Y kromozomal STR'leri
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icin de ayn1 prensipler gegerlidir (Asicioglu 2002). Buna gore isimlendirmede D # -
S # sistemine gore yapilmakta, 6rnegin D3S1358 bolgesi 3. kromozomda bulundugu
icin bu adi aldig1 gibi DYS19 bolgesi Y kromozomda bulundugu i¢in bu sekilde
adlandirilmaktadir (Asicioglu 2002). Ilk tanimlanan Y-STR, Y27H39 olup bugiin
DYS19 olarak adlandirilmaktadir ve Y kromozoma 6zgii yirmi besin iizerinde Y-
STR bolgesi tanimlanmistir (Asicioglu 2002). Mevcut Y-STR bolgelerinin biiyiik bir
cogunlugu 4-7 allel iceren, orta derecede polimorfizm gosteren bolgelerdir, ancak

DYS385 gibi birkag bolgenin ayrim giicii oldukega yiiksektir (Asicioglu 2002).

Y KROMOZOMU UZERINDEKI V-STR lerin YERLESIMLERI

YENI TANIMLANAN Y STR'ler

DYs4ss DYS450 DY S469a
DYS463 OYS449 DYS464b DYS464c
DYS455 DYS454 DYS464a DYS464d

DYS448
DYS453|nys4as DYS447 DYS452

DY S458b

M

I I 1 I | T 1

i 15
DvS393 DYS1Q Dys3g1 DYSSBO
DY S389 I
IMlnlmaI Haplotip lokuslar . DYSSE!Eb,

q v 1 e

heferalrormatin

Sekil 1.5. Y kromozomu iizerindeki STR’ ler
(http://www.cstl.nist.gov/strbase/ystrpos1.html, Erigim tarihi: 05.05.2011)

En ¢ok calisilmis ve yayimnlanmis olan belirleyiciler, YCC tarafindan ayni 6rnek
grubunda genotiplendirilmis ve bu sayede isimlendirmede bir standardizasyon

saglanmistir (Y Chromosome Consortium, 2002).

YCC’ nin Onerisine gore en iyi sonu¢ alman 9 bdlgenin (DYS19, DYS385a/b,
DYS389I/II, DYS390, DYS391, DYS392 ve DYS393) olusturdugu haplotip
“minimal haplotip” olarak tanimlanmistir (Rustamov, 2006). Tanimlanan ve 6nerilen
diger bir haplotip ise “genisletilmis (expanded) haplotip” olarak adlandirilmistir ve
bu haplotip, “minimal haplotip” bdlgelerine ilaveten YCAIla/b bolgeleri eklenmis 11

bolgenin olusturdugu haplotiptir (Rustamov, 2006). YCC’ nin yami sira serbest
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erisime agik olan “Y Kromozom Haplotip Referans Veritabani’nda

(http://www.yhrd.org/) bir¢ok popiilasyona ait haplotipler verileri yer almaktadir.

Onerilen tez ¢alismasmin amaci; Giineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonunda 17
Y-STR varyasyonunun allel ve haplotip dagiliminin belirlenmesi ve elde edilen
verilerin 'Y Kromozom Haplotip Referans Veritabani’'nda yer alan farkh
popiilasyonlara ait verilerle birlikte analiz edilmesi sonucunda popiilasyonlar arasi

genetik iliskinin incelenmesidir.
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BOLUM 2
LITERATUR OZETLERI

Pestoni vd. (1998), Galisya (Kuzeybati1 ispanya) popiilasyonundan rastgele secilmis
116 erkek bireyde 7 STR (DYS19, DYS389-1, DYS389-II, DYS390, DYS393 ve
DYS385-1 ve DYS385-II) bolgesini analiz etmislerdir. Ayrica 35 baba/ogul
kombinasyonunda mutasyon analizi yapilmistir (Pestoni vd., 1998). Calismada elde
edilen veriler diger populasyon c¢alismalari ile karsilastirilmis ve DY S385 disindaki
STR’ler i¢in farkl: alellerin dizi analizi yapilarak alellik belirleyiciler olusturulmustur

(Pestoni vd., 1998).

Meksika’nin kuzeybat1 bolgesinden 120 saglikli erkek bireyde 6 Y-STR (DYS19,
DYS385, DYS389-1, DYS390, DYS391 ve DYS393) bolgesi incelenmis ve her STR
icin allel frekanslar1 hesaplanmistir (Rangel-Villalobos vd., 2001). Gen farklilig1 %
51,4 (DYS393) ile %92,5 (DYS385) arasinda farklilik gostermistir (Rangel-
Villalobos vd., 2001). Daha oOnce yaymlanan poplilasyon verileriyle
karsilastirildiginda DYS19, DYS389-1, DYS390, DYS391 ve DYS393 bolgelerinin
allel dagilimlarinin ABD Ispanyollar1 ile benzerlik gdsterdigi tespit edilmistir
(Rangel-Villalobos vd., 2001). DYS385 bolgesi i¢in Meksikalilar ¢ogu Avrupa
poptilasyonu ile benzer tipik alleli (11/14, %?24,4) gostermesine ragmen, diger
alellerin dagiliminda farkliliklar gozlenmistir (Rangel-Villalobos vd., 2001). Ayrica,
calisilan 6 STR’ nin haplotip ¢esitliligi %99,3 ve erkek birey tanimlama kapasitesi
%84,1 olarak belirlenmistir (Rangel-Villalobos vd., 2001).

Tiirkiye populasyonunda yapilan bir ¢alismada birbiri ile akraba olmayan 200 erkek
bireyde 6 Y-STR (DYS19, DYS385, DYS389/1I, DYS390, DYS391, DYS393)
analiz edilmis ve allel dagilimlar belirlenmistir (Asicioglu vd., 2003). Elde edilen
veriler nceki ¢aligmalarla kiyaslandiginda, Tiirk erkeklerinin Isvigre ve Alman
popiilasyonlarindan 6nemli farkliliklar gostermedigi belirtilmistir (Asicioglu vd.,

2003). Gen gesitliligi % 48,3 (DYS391) ve %96 (DYS385) arasinda farklilik
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gostermistir (Asicioglu vd., 2003). Haplotip analizi yapildiginda, 170’i benzersiz
olmak tizere toplam 184 haplotip belirlenmis olup en yaygin gdzlenen haplotipin

frekans1 %1,5 olarak rapor edilmistir.

Nasidze vd. (2003), Kafkas, iran ve Tiirkiye’de 16 populasyonda 9 Y-STR
(DYS385a, DYS385b, DYS389I, DYS38911, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393
ve DYS19 ) bolgesini incelemislerdir. Toplam 675 erkek bireyin 39’unun Ankara’
dan Orneklendigi bu calismada tiim popiilasyonlarin haplotip dagilimlar
belirlenmistir (Nasidze vd., 2003). Calisilan Tiirkiye popiilasyonunda 39 farkl
haplotip tanimlanmis, dolayisiyla haplotip cesitliligi ve ayrim giicii 1.00 olarak
belirlenmistir (Nasidze vd., 2003).

Cinnioglu vd. (2004), toplam 523 Tiirk erkeginde yaptiklar1 ¢aligmada 89 biallelik
polimorfizmi ve 10 STR boélgesini (DYS19, DYS388, DYS390, DYS391, DYS392,
DYS393, DYS3891(CD), DYS3891I(AB), DYS439, DYSA7.2) analiz etmisler ve 52
farkli haplotip tanimlamislardir. Major olarak haplogrup E3b, G, J, I, L, N, K2 ve R1
gozlenmis (%94,1) ve bu dagilim Avrupa ve komsu yakin dogu populasyonlari ile
benzerlik gdstermistir (Cinnioglu vd., 2004). Ote yandan; C, Q ve O haplotipleri
(%3.,4) Orta Asya populasyonlari ile; H, ve R2 haplotipleri (%]1,5) Hindistan ile; A,
E3*, E3a haplotipleri (1%) ise Aftrika popiilasyonlar: ile diisiik diizeyde benzerlik
gostermistir (Cinnioglu vd., 2004).

Rustamov vd. (2004), Tiirkiye’nin I¢ Anadolu Bélgesinde 8 Y-STR (DYS19,
DYS388, DYS389/1, DYS389/1I, DYS390, DYS391, DYS392 ve DYS393)
bolgesini incelemislerdir. Calismada, rastgele secilmis, sagliklt ve en az {i¢ nesil
boyunca ayni bolgede yerlesik 59 erkekten ornekleme yapilmis olup calismanin
sonucunda en diisiik cesitlilik DYS388 bolgesinde en yiiksek ¢esitlilik ise DY S399/11
bolgesinde gozlenmistir (Rustamov vd., 2004).

Kiirtce konusan topluluklarin orijinleri ve iligkilerini incelemeyi amaglayan bir
calismada, mtDNA HV1 dizileri, 11 Y kromozom biallelik belirleyici ve 9 Y-STR
bolgesi Tirkiye’ den Zazaca ve Kurmanci konusan Kiirtler ile Giircistan’dan
Kurmanci konusan Kiirtlerde analiz edilmistir (Nasidze vd., 2005). Bulgular, diger
Kiirt populasyonlar1 ve Avrupa, Kafkas ve Bati/Orta Asya popiilasyonlarina ait

veriler ile karsilastirildiginda, Kiirt gruplarinin en ¢ok diger Bati Asya gruplarina
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yakin oldugu, Orta Asya popiilasyonlarina ise olduk¢a uzak oldugu gorilmiistiir
(Nasidze vd., 2005). mtDNA ve Y kromozom analiz sonuglart birbirini
desteklememis oldugu i¢in popiilasyonun anasal (maternal) ve atasal tarihlerinin

farkl1 olabilecegi bildirilmistir (Nasidze vd., 2005).

Hong Kong’daki yerli Cin Popiilasyonunda 12 Y-STR (DYS391, DYS389I/1I,
DYS439, DYS393, DYS390, DYS385a/b, DYS438, DYS19 ve DYS392) analiz
edilmis ve haplotip/alell frekanslar1 belirlenmistir (Yeung vd., 2006). Akraba
olmayan 481 bireyde 388’1 benzersiz olmak iizere 424 farkli haplotip belirlenmis
olup allel cesitlilik degerleri 0,4273 (DYS438) ile 0,9555 (DYS385a/b) arasinda
degismistir, ayrica haplotip ¢esitliligi ve tanimlama kapasitesi sirasiyla 0,9992 ve

0,8815 olarak belirlenmistir (Yeung vd., 2006).

Rustamov vd.(2006) yaptiklar1 ¢alismada 12 Y-STR (DYS19, DYS385a/b, DYS388,
DYS389I/1I, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393 ve YCAIla/b) bolgesinin
Tiirkiye® deki allel ve haplotip dagilimini belirlemislerdir. Incelenen her bélgenin en
sik gdzlenen alleli ve ayrim giicii tespit edilmistir (Rustamov vd., 2006). Ayrim giicii
yiiksek haplotiplerin populasyon c¢aligmalarinda, babalik tayini ve adli tipta giivenilir
sekilde kullanilabilecegi belirtilmistir (Rustamov vd., 2006).

Japon popiilasyonundan 263 erkek bireyde Y kromozomu biallelik belirleyicileri ve
STR polimorfizmleri incelenmistir (Nonaka vd, 2007). Toplam 47 biallelik
belirleyici i¢in 20 haplogrup tanimlanmis olup bunlardan 4 tanesi ilk kez bu
calismada tanimlanmistir (Nonaka vd, 2007). Calismaya 16 Y-STR’ nin de dahil
edilmesiyle farkli haplotip sayis1 225’ e yiikselmis, haplotip cesitliligi de %99.40° a
cikmistir (Nonaka vd, 2007).

Donbak vd. (2006), Dogu Akdeniz bolgesinden akraba olmayan 325 bireyde (Adana’
dan 104 Tiirk ve Arapga konusan Eti Tiirkii ile Kahramanmaras’tan 111 Roman ve
110 Tiirk) 10 Y-STR bolgesini (DXYS156-Y, DYS19, DYS385, DYS389 I and II,
DYS390, DYS391, DYS392, DYS393) analiz etmislerdir. Eti Tirklerinde 93,
Romanlarda 106 ve Tiirklerde 103 farkli haplotip belirlenmis ve Eti Tiirklerinde 84,
Romanlarda 103 ve Tiirklerde 98 haplotipin benzersiz oldugu rapor edilmistir
(Donbak vd., 2006). Eti Tiirkleri’ nde haplotip ¢esitliligi 0.974, Romanlarda 0.979 ve

Tiirklerde 0.989 olarak belirlenmistir (Donbak vd., 2006). Bazi1 haplotiplerin 3
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popiilasyonda paylasildigi ancak sadece tek popiilasyona 6zgii haplotiplerin de var
oldugu bildirilmistir (Doénbak vd., 2006). Y Haplotip Referans Veritabant (YHRD)’
nda yer alan veriler ile karsilagtirma yapildiginda bazi haplotiplerin Suriye ve Irak
gibi komsu popiilasyonlar ve hatta Avrupa popililasyonlar1 ile paylasildig
gbzlenmistir (Donbak vd., 2006).

Romero vd.(2008) Kolombiyali Karayip popiilasyonundan akraba olmayan 305
erkek bireyde 16 Y-STR bolgesini analiz ederek allel ve haplotip frekanslarini
belirlemislerdir. Toplamda 293 haplotip belirlenmis olup bunlardan 283’iiniin
benzersiz oldugu, diger 10 haplotipin ise Karayip populasyonunda iki ya da ii¢ defa
goriildiigli  bildirilmistir (Romero vd., 2008). Haplotip ¢esitliligi Cordoba
populasyonunda % 99,99 ve Sucre populasyonunda %99,66 bulunmus olup bu
degerlerin diger popiilasyonlara gore yiliksek oldugu belirtilmistir (Romero vd.,
2008). Genel haplotip cesitliligi %99,97 ve ayrim giicii %96,1 olarak hesaplanmistir
(Romero vd., 2008). Kolombiya ve Ispanyol popiilasyonlarinda (10 popiilasyon,
3139 haplotip) yapilan AMOVA analizi, Avrupa kokenli Kolombiya
popiilasyonlarinda fazla farklilik olmadigini ancak Kolombiya'da yasayan Afro-

Amerikan popiilasyonlarinin uzak oldugunu ortaya koymustur (Romero vd., 2008).

Yunanistan’ da bulunan 3 erken Neolitik yerlesim bolgesinden 171 ve Girit’ten 193
bireyde 10 Y-STR bolgesi (DYS19, DYS388, DYS3891, DYS3891I, DYS390,
DYS391, DYS392, DYS393, DYS439 ve DYS461) analiz edilmistir (King vd.,
2008). Haplotip dagilimlari incelendiginde Yunanistan’daki erken Neolitik yerlesim
bolgelerinin Balkanlara benzedigi ancak Girit haplogruplarinin daha ¢ok Orta
Anadolu/Akdeniz bolgelerine yakin oldugu gozlenmistir (King vd., 2008).

Cin Hui Etnik popiilasyonunda akrabalik iligkisi olmayan 143 erkek bireyde 17 Y-
STR analiz edilmis ve toplamda 136 farkli haplotip belirlenmis olup bunlarin 129°u
sadece bir bireyde, geri kalan 7’si ise birden fazla bireyde goriilmistiir (Guo vd.,
2008). Calisilan 17 Y-STR i¢in genel haplotip ¢esitliligi 0,9933 ve ayrim giicii de
0,9511 olarak hesaplanmistir (Guo vd., 2008). Gen cesitlilik degerlerinin 0,4161
(DYS391) ile 0,9571 (DYS385a,b) arasinda degistigi saptanmistir (Guo vd., 2008).
Elde edilen veriler onceki c¢aligmalarin sonuglart ile karsilagtirildiginda Cin Hui

popiilasyonunun Cin Uygur Etnik grubu, Japon, Kore, Bask ve Tunus
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popiilasyonlarindan olduk¢a onemli farkliliklar gdsterdigi ancak bazi komsu Cin

popiilasyonlar1 ile benzer oldugu bildirilmistir (Guo vd., 2008).

Hee Kim vd.(2008) Kore popiilasyonundan akraba olmayan 526 erkek bireyde 16 Y-
STR bolgesinin allel frekansi ve haplotip dagilimlarini belirlemiglerdir. Calismanin
sonucunda toplam 478 haplotip belirlenmis olup bunlardan 440’1 ilk kez bildirilmistir
(Hee Kim vd., 2008). Genel haplotip ¢esitliligi 0,9996 ve ayrim giicii 0,9087 olarak
hesaplanmistir (Hee Kim wvd., 2008). Analiz sonuclar1 diger populasyonlarla
karsilastirildiginda Kore popiilasyonunun Japon ve Malezya popiilasyonlarina
oldukca wuzak oldugu ancak Cin Han popiilasyonlarima yakinlik gosterdigi

belirlenmistir (Hee Kim vd., 2008).

Izlanda popiilasyonundan 100 bireyde 12 Y-STR bélgesi analiz edilmis ve 75 farkli
haplotip tanimlanmis olup haplotiplerin tamami dort kezden daha az gozlenmistir
(Andreassen vd., 2010). Minimal haplotip ¢esitliligine bagli olarak genetik
uzakliklarin karsilastirilmas: sonucunda izlanda popiilasyonunun Isveg, Birlesik
Krallik, Irlanda ve Grénland’ a gore Norve¢ ve Danimarka’ ya daha yakin oldugu

gorilmiistiir (Andreassen vd., 2010).

Tayvan’in Atayal populasyonunda yapilan ¢alismada akrabalik iliskisi olmayan 170
saglikli erkek bireyde 17 Y STR bolgesi analiz edilmistir (Wu vd., 2009). Toplamda
99 farkl1 haplotipten 69 unun benzersiz oldugu, haplotip ¢esitliliginin 0,9887 ve gen
cesitliliginin DYS438 icin 0,0574 ve DYS456 i¢in 0,6749 oldugu rapor edilmistir
(Wu vd., 2009).

Roewer vd.(2009) tarafindan yapilan ¢alismada Giineybati1 Asya bolgesi i¢in Y-STR
veri tabaninin olusturulmasi amaglanmis ve Azerbaycan’dan bir popiilasyon (Kuzey
Talis) ve Iran’dan bes popiilasyonda (Araplar, Glaki, Mazandarani, Bahtiyari ve
Giiney Talis) 17 Y-STR bolgesi analiz edilmistir. Calisma sonucunda, Iran’daki
Glaki, Mazandarani, Bahtiyari ve Iranli olmayan Tiirkler, Azerbaycan, Ermeni ve
Kiirt populasyonlar1 arasinda calisilan bolgeler acisindan 6nemli bir genetik fark
olmadig1 ancak bunlarin her iki Talis popiilasyonu, Iran Araplar, Giircii ve Kazak

popiilasyonlarina uzak oldugu tespit edilmistir (Roewer vd., 2009).
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Ekvatordaki ii¢ biiylik etnik grupta (Mestizo, Yerli Kizilderili, Afro-Ekvatoryan) 12
Y-STR (DYS19, DYS389/1, DYS389/11, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393,
DYS385ab, DYS437, DYS438 ve DYS439) calisilmistir (Gonzales-Andrade vd.,
2009). Calismada etnik gruplarin hepsinde oldukc¢a yiiksek haplotip c¢esitliligi
gozlenmis ve analizler sonucunda Mestizo, Kichwas ve Afro-Ekvatoryan
popiilasyonlar1 arasinda énemli farkliliklar oldugu bildirilmistir (Gonzales-Andrade

vd., 2009).

Tian-Xiao vd. (2009), Cin’ deki etnik gruplarin genetik yapisini incelemek icin Y-
STR’ lerden yararlanmislardir. Toplam 12 popiilasyonda 9 Y-STR analizi yapilmis
ve filogenetik agaclar olusturulmus olup agagta 4 Cin Han popiilasyonunun tek bir
kiimede toplanmasi Han popiilasyonlarinin ortak bir atadan geldikleri fikrini
desteklemektedir (Tian-Xiao vd., 2009). Islam dinine mensup Huiler, Uygurlar ve
Krishmiri popiilasyonlarinin da ayn1 kiimede yer almasi aralarindaki genetik iligkinin

dini faktorlerden de etkilendigini diisiindiirmektedir (Tian-Xiao vd., 2009).

Dogan Alako¢ vd.(2010) tarafindan Orta Anadolu’ nun Yiiksekyer bolgesinde
yerlesik, birbirine cografik olarak c¢ok yakin ancak Kkiiltiirel olarak farkli olan 4
popiilasyondan (Dogukdy, Eskikdy, Gogmenkdy ve Merkez) toplam 140 bireyde 17
Y-STR analiz edilmis ve toplam 105 benzersiz haplotip tanimlanmistir. Bu bolgede
gen cesitliligi oldukca yiiksek (0.993) bulunmus iken, tek tek popiilasyonlara
bakildiginda Merkez disinda cesitliligin az oldugu ve popiilasyonlar arasi genetik

uzakligin yiliksek oldugu goézlenmistir (Dogan Alakog vd., 2010).

Fas popiilasyonunda Berberi ve Arap gruplar arasindaki genetik farkliligin
incelenmesi i¢in 16 Y-STR (DYS19, DYS385, DYS3891, DYS3891I, DYS390,
DYS391, DYS392, DYS393, DYS437, DYS438, DYS439, DYS448, DYS456,
DYS458, DYS635 and GATA H4.1) analiz edilmistir (Gaibar vd., 2010). Toplam 85
bireyde 74 farkli haplotip tanimlanmis ve Arapga konusan grupta gen ¢esitliliginin
Berberilere gore daha yiiksek oldugu ve en yiiksek genetik cesitliligin Arapca
konusan grupta DYS385 bolgesinde ve Berberilerde ise DY S458 bolgesinde oldugu
tespit edilmistir (Gaibar vd., 2010).

Ferreira Palha vd.(2010) Brazilya Amazon bolgesindeki popiilasyonlarda 9 Y-STR

(DYS393, DYS19, DYS390, DYS389 I, DYS389 II, DYS392, DYS391, DYS385
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I/IT)’nin allel ve haplotip frekanslarini belirlemislerdir. Toplam 169 farkli haplotip
tanimlanmis olup bunlarin 120’ si tek bireyde gozlenmistir. Sonuglar, Brezilya’daki
kolelerin major olarak Bat1 Afrika kiyilarindan (%54) ve Avrupa’ dan (%41) geldigi
ancak Kizilderili olanlarin azinlikta oldugunu (%5) gostermektedir (Ferreira Palha
vd., (2010). Giiney Amerika bolgesine Afrika dist erkek katiliminin major olarak
Avrupa’ dan gerceklesmis oldugu sonucuna varilmis olup ¢alisilan gruplarda genetik

farklilik diistik bulunmustur (Ferreira Palha vd., 2010).

Sri Lanka popiilasyonunda 207 erkek bireyde 12 Y-STR analiz edilmis ve 183 i
benzersiz olan toplam 195 farkli haplotip tanimlanmistir (Illeperuma vd., 2010).
Calisilan STR’ lerde haplotip cesitliligi ve ayrim giicli olduk¢a yiiksek bulunmus
olup en yiiksek ¢esitlilik DYS385’ te en diisiik ¢esitlilik ise DYS391° de gdzlenmistir
(Illeperuma vd., 2010).

Marokko popiilasyonundaki Etnik gruplardan (Araplar, Berberiler ve Sahraviler)
akraba olmayan 267 erkek bireyde 17 Y-STR analiz edilmis ve haplotip ¢esitliligi
%99.91, ayrim giicii ise %96,3 olarak hesaplanmistir (Aboukhalid vd., 2010).
Toplam 257 haplotipten 237 si benzersiz olup en yiiksek gen ¢esitliligi DYS385’ te
(0.887), en diisiik ¢esitlilik ise DYS458’te (0.820) gozlenmistir (Aboukhalid vd.,
2010). Haplotip verileri YHRD’ de yer alan popiilasyon verileri ile
karsilastirildiginda calisilan popoiilasyonun Tunus, Cezayir ve Iran popiilasyonlaria
yakin oldugu ancak Yukar1 Misir ve Yunanistan gibi Akdeniz popiilasyonlarina daha

uzak oldugu tespit edilmistir (Aboukhalid vd., 2010).

Siriboonpiputtana vd. (2010), Tayland’ 1n orta bdlgesinden 501 erkek bireyde 12 Y-
STR analiz ederek allel frekanslar1 ve gen cesitlilik degerini tespit etmislerdir.
Toplam 460 haplotipin %93’ iinlin benzersiz oldugu ve 12 Y-STR i¢in haplotip
cesitliliginin 0,9996 oldugu bildirilmistir (Siriboonpiputtana vd., 2010). DYS385a/b
bolgesinde gen cesitliliginin en yliksek oldugu (0,9654), DYS391 bolgesinde ise en
diisiik (0,4122) oldugu rapor edilen bu g¢aligmada Giiney Cin popiilasyonunun
Tayland popiilasyonunun atasi olabilecegi fikrini destekler nitelikte sonuglar elde

edilmistir (Siriboonpiputtana vd., 2010).

Fas’in Figuig Vaha bolgesindeki Marokko popiilasyonundan akrabalik iligkisi

olmayan 96 erkek bireyde 17 Y-STR analiz edilmis ve 36’ s1 benzersiz toplam 52
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farkli haplotip tanimlanmistir (Palet vd., 2010). Genel haplotip ¢esitliligi 0.966 ve
ayrim gilicii 0.542 olarak hesaplanmis ve daha oOnceki g¢aligmalarda elde edilen
popiilasyon verileri ile karsilagtirildiginda Figuig Marokko popiilasyonu ve diger
Kuzey Afrika popiilasyonlar1 arasinda onemli genetik farklilik oldugu goriilmiistiir

(Palet vd., 2010).

Gliney-Dogu  Romanya’ dan 122 erkek bireyde 17 Y-STR’ nin
genotiplendirilmesiyle 115 farkli haplotip tanimlanmis olup bunlarin 109 tanesi
sadece bir bireyde gozlenmistir (Stanciu vd., 2010). Yapilan analizler sonucunda,
Romanya erkek popiilasyonunun Makedonya, Sirbistan, Bosna-Hersek ve Hirvatistan

popiilasyonlarina genetik olarak yakin oldugu sonucuna varilmistir (Stanciu vd.,

2010).

Kuzey Hirvatistan bolgesinden 220 erkek bireyde 17 Y-STR bolgesi analiz edilmis
ve 200’ i benzersiz olmak tizere toplam 210 farkli haplotip tanimlanmistir (Grskovic
vd., 2010) . Genel haplotip cesitliligi 0.995 ve ayrim giicii %95,7 olarak belirlenmis
olup en yiiksek cesitlilik DYS385 bolgesinde en diisiik ise DYS392 bolgesinde elde
edilmistir (Grskovic vd., 2010). Yapilan karsilastirmalar sonucunda Kuzey
Hirvatistan popiilasyonunun en ¢ok Zagrep popiilasyonuna, daha sonra Bosna-
Hersek, Sirbistan ve Macaristan’a yakin oldugu Slovenya ve Avusturya

popiilasyonlarina ise uzak oldugu tespit edilmistir (Grskovic vd., 2010).

Petrejcikova vd. (2011) tarafindan Dogu Slovakya’ da yasayan 629 erkek bireyde 11
Y-STR bolgesi (DYS391, DYS389I, DYS439, DYS3891I, DYS438, DYS437,
DYS19, DYS392, DYS393, DYS390 ve DYS385) analiz edilmis ve 395 i yeni
olmak tizere toplam 474 haplotip tanimlanmistir. Haplotip cesitlilik degeri 0,9982
olarak hesaplanmistir (Petrejcikova vd., 2011). Calisma sonucunda, Dogu Slovak
Kafkas popiilasyonunun Slav popiilasyonlardan ¢ok farkli olmadigi, ancak Balkan
uluslardan ve Almanca konusan popiilasyonlardan ayrildigr  goriilmiistiir

(Petrejcikova vd., 2011).

Cek Cumbhuriyeti’ nin 14 farkli bolgesinden 1750 erkek bireyde 12 Y-STR bolgesi
analiz edilmistir. Calisma sonucunda toplam 1148 farkli haplotip tanimlanmis ve
genel haplotip cesitliligi 0.998 olarak hesaplanmistir (Zastera vd., 2010). Veriler

Almanya, Polonya, Avusturya, Macaristan, Rusya ve Slovakya popiilasyonlarinin
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verileri ile karsilagtirildiginda, Slovakya popiilasyonunun Cek popiilasyonuna

genetik olarak en yakin popiilasyon oldugu gbzlenmistir (Zastera vd., 2010).

Ghosh vd.(2011) tarafindan Hindistan’in dort biiylik dil ailesini temsilen 11 ayr
popiilasyonda (Balmiki 62, Sakaldwipi Brahmin 65, Kanyakubja Brahmin 78,
Iyengar 67, Kurumans 67, Gond 75, Tripuri 65, Riang 67 ve Munda 68) toplamda
750 bireyde, 17 Y-STR bolgesini ¢calismiglardir. Analizler sonucunda 545’1 benzersiz
olmak iizere toplamda 612 farkli haplotip gozlemisler ve ayrim giiciiniin %81,6
oldugunu rapor etmislerdir (Ghosh vd., 2011). Dort biiyiik dil ailesinden olan ve en
eski yerlesim bolgesinde bulunan Munda ve Gond popiilasyonlarinda yiiksek

derecede gen cesitliligi gozlendigini belirtmislerdir (Ghosh vd., 2011).

Laouina vd.(2011)’nin yaptig1 bir ¢alismada Kazablanka yerleskesinde akrabalik
iliskisi olmayan saglikli 166 erkek bireyde 17 Y-STR bolgesi incelenmistir. Analizler
sonucunda 142’si benzersiz olmak {izere toplamda 166 haplotip belirlenmistir
(Laouina vd., 2011). Calisilan 17 Y-STR bolgesi i¢in haplotip cesitliligi 0,9974 ve
lokuslarin ayrim giicii 0,855 olarak hesaplanmistir (Laouina vd., 2011). Kazablanka
populasyonu diger populasyonlarla karsilastirildiginda Almanya, Brezilya, Polanya
ve Ispanya gibi Avrupa popiilasyonlarina uzak; Misir, Tunus ve Cezayir gibi Kuzey

Afrika popiilasyonlaria yakin oldugu gézlenmistir (Laouina vd., 2011).

Yadav vd.(2011), Kuzey Hindistan’daki {i¢ ayr1 populasyonda Y kromozomuna 6zgii
17 STR bolgesini incelemislerdir. Kuzey Hindistan’daki ii¢ bolgeden (Punjab,
Rajasthan, ve Himachal Prades) akrabalik iliskisi olmayan 181 bireyde 17 Y-STR
bolgesi analiz edilmis ve 145’1 benzersiz olan 157 farkli haplotip tanimlanmistir
(Yadav vd., 2011). En yiiksek haplotip ¢esitliligi Kuzey Hindistan’daki Himachal
Saraswat Brahmins populasyonunda en diisilk haplotip ¢esitliligi ise Rajasthan

Saraswat Brahmins populasyonunda gozlenmistir (Yadav vd., 2011).

Rusya Federasyonu’nun Sverdlovsk bolgesinde yapilan bir ¢aligmada akrabalik
iligkisi olmayan 832 erkekte 17 Y-STR lokusu analiz edilmistir (Trynova vd., 2011).
Calisma sonucunda 732’si sadece bir kez ve 41°1 2- 9 kez gbzlenen toplam 773 farkhi
haplotip tanimlanmis olup haplotip c¢esitliligi 0,9981 ve ayrim giicii 0,9291 olarak
rapor edilmistir (Trynova vd., 2011).
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Davis vd.(2011) Alaska’nin Yerli Amerikali popiilasyonunda 16 Y-STR bdlgesini
incelemislerdir. Ug farkli popiilasyondan (153 Athabaskan, 150 Yupik ve 151 Inupiat
bolgelerinden olmak {izere toplam 454 erkek birey) oOrneklemenin yapildigi
calismada genel haplotip cesitliligi yiiksek olmasina ragmen, Amerika Birlesik
Devletleri populasyonlart ile karsilastirilldiginda Yerli Amerikalilarda genetik
cesitliligin daha az oldugu goriilmiistiir (Davis vd., 2011).
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BOLUM 3
MATERYAL VE YONTEM
3.1. Ornekleme

Glineydogu Anadolu Bolgesi populasyonunu temsil edecek sekilde yaslart 10-65
arasinda degisen ve akrabalik iliskisi olmayan 100 saglikli erkek bireyden periferik

kan 6rnegi alinmistir.

Kan 6rnekleri, 10 ml steril EDTA’I1 tiipler igerisine almmustir. Ornekleme yapilirken
Gilineydogu Anadolu Bolgesi'ni kapsayacak sekilde yapilmasina dikkat edilmistir.
Gaziantep, Diyarbakir, Sanlurfa, Adiyaman, Mardin, Siirt, Batman ve Sirnak
illerinden niifusla orantili olacak sekilde dérnekleme yapilmasina 6zen gosterilmistir.
Orneklerin sehirlere gore dagilimlar1 Tablo 3.1° de verilmistir. Ornek alim1 sirasinda
bireylere calismanin amaci, izlenecek yontem ve risk ve faydalar hakkinda bilgiler

verilmis ve yazili onamlar1 alinmistir.

Tablo 3.1. Orneklerin sehirlere gére dagilimi

Sehir Birey sayis1
Gaziantep 20
Diyarbakir 16
Sanlurfa 17
Mardin 16
Batman 5
Adiyaman 8
Sirnak 11
Siirt 2
Kilis 5
Toplam 100
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3.2. DNA izolasyonu

Ornekleme sirasinda bireylerden alman 10 cc periferik kandan, yiiksek tuz
konsantrasyonuyla DNA’nin ¢oktiiriilmesi (“salting out”) metodu kullanilarak DNA
izolasyonu gerceklestirilmistir. Bu yontem ile DNA proteinlerden ve diger
molekiillerden ayrilir ve saf olarak elde edilir. Yiiksek konsantrasyonda DNA
eldesine olanak saglayan, kolay uygulanabilir, ekonomik ve biyogiivenlik agisindan

avantajli bir yontemdir.

3.2.1. DNA izolasyonu isleminde Kullanilan Ara¢ ve Kimyasallar

* 50 ml’lik Falkon tiip *EDTA

* SDS * Amonyum Asetat
* Meziir (100 ml, 250ml, 500ml) * Erlen

* Etanol * Mikropipetler

(2-20ul, 20-200u1, 100-1000p1)

* Steril pipet uglart * 1,5 ml’lik pipet uglar
* Eppendorf tiip destekleyicileri * Vorteks

* Santrifiij aleti * Steril lateks eldiven
* Etiiv *10 ml EDTA’l tiip

* Buzdolab1 * Derin dondurucu

3.2.2. DNA izolasyonu Sirasinda Kullanilan Tampon Cozeltiler

Amonyum Asetat:

Amonyum Asetat 148 ¢

Distile su ile ¢oziilerek 200 ml’ye tamamlandi ve oda sicakliginda muhataza edildi.
Cekirdek Lizis Tamponu (pH: 8.2) :

10 mM Tris-HCL (1,576 g), 400 mM NaCl (23,4 g ), 2 mM Na,EDTA (0,7 g)
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Distile su ile ¢oziilerek 1 It’ye tamamlandi. Cozelti pH’si, NaOH ile 8,2° ye
ayarlandi. Cozelti otoklavlanarak buzdolabinda (+4 ‘C) muhafa edildi.

SDS %10:
SDS 10g

Distile su ile ¢oziilerek 100 ml’ye tamamlandi. Zar filtre ile sterilizasyon yapilarak

oda sicakliginda muhataza edildi.
TE tampon ¢ozeltisi (pH: 7.5):
1 mM Tris-HCL (0,394 g), 1mM Na,EDTA (0,093 g)

Distile su ile coziilerek 250 ml’ye tamamlandi ve otoklavlanarak buzdolabinda

(+4°C) muhafaza edildi.

Soliisyonlar hazirlandiktan sonra DNA izolasyonu i¢in asagidaki islemler sirasiyla

gerceklestirildi (Miller vd, 1988):

= 10 cc kan 50 mI’lik tiiplere alinarak {izerine 40 ml soguk steril distile su eklendi

ve eritrositleri patlatmak amaciyla tiipler 1-2 dk asag1 yukar1 ¢alkalandi.
= Tiipler 2000 rpm’de 10 dk santrifiij edildi.(P Selecta Centronic —BL II Santrifiij)

= Siipernatan atild1 ve pelletin iizerine hacim 25 ml’ye tamamlanacak sekilde soguk

steril distile su eklendi, pellet ¢oziilene kadar tiipler ¢alkalandi.
= Ornekler, 2000 rpm’de 10 dk santrifiij edildi.

= Siipernatan atildi ve pelletin iizerine 3 ml Cekirdek Lizis tamponu, 200 pl
Sodyum Dodesil Siilfat (SDS) ve 150 pul Proteinaz K eklendi ve karisim vorteks ile

homojenize edildi.
= Tiipler 37 °C’de 16 saat inkiibasyona birakildi.

= Tiiplerin igerisine 2 ml amonyum asetat eklendikten sonra 1 dk salland1 ve oda

sicakliginda 10 dk bekletildi.
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= Ornekler 3500 rpm’de 15 dk santrifiij edildi.

= Siipernatan toplanarak baska bir tiipe aktarildi ve iizerine toplam 6rnek hacminin

2 kat1 kadar etanol eklendi.
= Tipler yavagca dondiiriilerek DNA’nin toparlanmasi saglandi.

= DNA 500 pl TE (Tris-EDTA) tamponunda ¢ozdiiriildiikten sonra kullanilacagi

zamana kadar -80 °C’de saklandi.
3.3. DNA Konsantrasyonlarinin Belirlenmesi

DNA konsantrasyonu ve elde edilen DNA’nin safligi Nanodrop (Wilmington, USA)
cihaz1 kullanilarak belirlendi. Stok DNA oOrneginden 1pl 6rnek alinarak oOl¢iim
yapild1 ve her 6rnekte 6l¢iim dncesi cihazin temizlenmesi saglanarak kontaminasyon

engellendi.
3.4. Y-STR Bolgelerinin Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR) ile Cogaltilmasi

Polimeraz Zincir Reaksiyonu 1985 yilinda Kaliforniya’da Berkeley yakinlarinda
Cetus firmasinda calisan Kary Mullis tarafindan kesfedilmistir (iscan, 2003).
Polimeraz zincir reaksiyonu, dizisi bilinen bir DNA bdélgesinin in vitro olarak
cogaltilmasin1 saglayarak DNA molekiiliiniin milyonlarca, hatta milyarlarca
kopyasi1 kisa zamanda yapmaya olanak saglayan bir tekniktir. PCR’nin prensibi;
tekrarlanan ii¢ basamaga dayanir. Bunlar, denatiirasyon, primer baglanma ve zincir
uzama basamaklaridir. Bu islemler ¢ok kez tekrarlanarak (30-35 dongii) istenilen

DNA bolgesi ¢cogaltilmis olur (Birben, 2006).
3.4.1. Hazirhk asamalar

Calismada 17 Y-STR bolgesinin ¢ogaltilmasi icin AmpFISTR® Yfiler™ PCR kiti
(Applied Biosystems, Foster City, USA) kullanildi. Kit iceriginde yer alan primerler
Tablo 3.2 de verilmistir. AmpFISTR PCR kiti tek bir reaksiyonda 17 STR

bolgesinin ¢ogaltilmasina olanak verecek sekilde tasarlanmistir.

Calismada kullanilan kitin bilesenleri ise Tablo 3.3’de verilmistir.
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Tablo 3.2. AmpFISTR kit igeriginde bulunan 17 Y-STR bolgesi

Primer Alel Tekrar Sayisi Primer Alel Tekrar Sayisi
DYS19 10-19 DYS438 8-13
DYS389I 10-15 DYS439 8-15
DYS38911 24-34 DYS437 13-17
DYS390 18-27 DYS448 17-24
DYS391 7-13 DYS456 13-18
DYS392 7-18 DYS458 14-20
DYS393 8-16 DYS635 20-26
DYS385 I/l 7-25 Y GATA H4 8-13

AmpFISTR®Y filer kit protokoliinde iiretici firma tarafindan 6nerilen ve uygulanan

hazirlik asamalar su sekildedir:

e Ornek sayis1 kadar PCR tiipii iizerine bireylerin protokol numaralar1 yazilarak

kapaklar kapatildi.
e PCR karisimi ayri bir eppendorf tiip igerisinde hazirlandi.
e Y-Filer PCR reaksiyon karisimi ve Y-filer primer set vorteks ile karistirildi.

e Konsantrasyonlart 6l¢iilmiis olan DNA o6rnekleri 0,1 ng/ul DNA olacak sekilde

sulandirildu.

3.4.2. PCR karisiminin hazirlanmasi

e Y-STR bolgelerinin ¢ogaltilmasi i¢in hazirlanan PCR karisimi asagidaki gibidir:
e AmpFISTR Y-Filer PCR reaksiyon karigimi 29,2 ul

e AmpFISTR Y-Filer primer set 25,0 ul

e AmpliTaq Gold DNA polimeraz 10,8 ul
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Tablo 3.3. AmpFISTR® Yfiler™ PCR kitinin bilesenleri

Reaktifler

Hacim

Icerigi

AmpFISTR®Y filer
Reaksiyon Karigimi

1.1mL

Bir PCR reaksiyon tiipiiniin igerisinde % 0,05
sodyum azid ve tuz tamponu igerisinde;
MgCl,, dATP, dGTP, dCTP, dTTP, Bovin
Serum Albumin bulunur.

AmpFISTR®Yfiler 0.55 mL | Tampon igerisinde renkli etiketli ve etiketsiz 6-

Primer Seti FAM™, VIC®, NED™ ve PET® primerler
bulunur. Bunlar; DYS19, DYS385 a/b,
DYS389 I/II, DYS390, DYS391, DYS392,
DYS393, DYS437, DYS438, DYS439,
DYS448, DYS456, DYS458, DYS635 (Y
GATA C4) ve YGATA HA4.

AmpliTaq®Gold 0.05 mL | 5 U/uL 2 tiip igerisinde DNA polimeraz enzimi

DNA polimeraz (2 tiip) | bulunur.

AmpFISTR® 0.025 | 0.10 ng/uL, %0.05 sodyum azid ve tampon

Kontrol DNA mL i¢erisinde kadin kontrol DNA’s1 bulunur.

(Kadin)

AmpFISTR® Kontrol | 0.3 ml | 0.10 ng/uL %0.05 sodyum azid ve tampon

DNA (Erkek) igerisinde erkek genomik DNA’s1 bulunur.

AmpFISTR®Yfiler 0.05 mL | 6FAM™ mavi renkli: DYS3891, DYS389II,

Alelik Beliryeciler DYS390, DYS456.

VIC® yesil renkli DYS19, DYS385, DY S458.
NED™  gsar1  renkli: DYS391, DYS392,
DYS393, DYS439, DYS635 (Y GATA C4).
PET® kirmizi renkli: DYS437, DYS438,
DYS448, Y GATA H4.

e Hazirlanan PCR karigimi 5 saniye orta hizda vortekslendi.

e Tiip ceperine ve kapaga bulasan reaktifi almak icin kisa santrifiij yapildi.

e Hazirlanmis olan karisimindan her tiipe 15 pl dagitildi.

e Diliie edilen DNA 6rneklerinden (0,1 ng/ul) 10 ul tiiplere aktarildi.

e Tiplerden birine DNA 0rnegi olarak Y-Filer kontrol DNA (erkek) (10 pl)

konuldu.
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e Ornekler kapaklarmin tam kapatildigindan emin olunduktan sonra Takara

Graiendt PCR cihazi ( Takara Bio Inc, Japonya)’ na yiiklendi.
3.4.3. PCR islemi
PCR asamasinda kullanilan 1s1 dongiileri Tablo 3.4’de verilmistir.

Tablo 3.4. PCR reaksiyonundaki 1s1 dongtileri

Islem Sicaklik Siire Déngii Sayisi
Basamak 1 | On denatiirasyon 95 °C 11 dk 1
Basamak 2 | Denatiirasyon 94 °C 1 dk.
Primer Baglanma 61°C 1 dk. 30
Zincir Uzama (Sentez) 72 °C 1 dk
Basamak 3 | Final Sentez 60 °C 80 dk 1
Basamak 4 | Son adim +4 °C 00 1

PCR asamasi sonrasi1 Ornekler kisa siire (2 hafta ) igerisinde calisilacaksa; 2 °C -
6°C’de, daha uzun siire sonra caligilacaksa - 20°C’de saklandi. Kit 1518a ve sicakliga
duyarl oldugu icin Orneklerin uygun sicaklikta saklanmasi ve 1siktan korunmasi

saglandi.
3.5. Y-STR Genotiplendirme

PCR firiinleri, ABI PRISM 3130 Genetic Analyzer cihazi (Applied Biosystems,
Foster City, USA) kullanilarak kapiler jel elektroforezi ile analiz edildi. Bu

protokolde uygulanan basamaklar su sekildedir:

e Her 6rnek basina 8,7 ul formamid ve 0,3 GS (GeneScan) LIZ500 olacak sekilde

eppendorf tiip igerisinde karigim hazirlandi ve vortekslendi.

e Hazirlanan bu karisimdan her kuyucuga 9ul olacak sekilde dagitildi.

e Kuyucuklardan birine kitin igerisinde bulunan pozitif kontrol konuldu.

e Bagka bir kuyucuga ise negatif kontrol konuldu.
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e Bir kuyucuga da 17 Y-STR’nin tamamimin markirlarin1 kapsayan allelik
belirleyici konuldu. Allelik belirleyici 17 Y-STR markirlarinin  tam olarak

belirlenmesi i¢in 6rnek sayisinin fazlaligina gore bir ya da birka¢ kuyucuga eklendi.

e Karnigimin dagitildigr diger kuyucuklara her 6rnegin PCR {irlinlinden 1’er pl

konuldu. Orneklerin hangi kuyucuga ve hangi sirayla konuldugu isaretlendi.
e Ornekler 95 C de 3 dakika tutularak denatiire olmalar1 saglandi.

e Tiipler bekletilmeden buz iizerine alind1 ve buzda 3 dakika bekletildikten sonra
ABI PRISM® 3130 Genetic Analyzer jel elektroforez cihazina konuldu. (ABI
PRISM® 3130 Genetic Analyzer jel elektroforez cihazinin sabit ¢caligma sicaklig 60°
C olup dortlii kapiler seklinde calisir ve her dortlii 6rnegin tamamlanmasi yaklasik

bir saat alir.)

e ABI PRISM® 3130 Genetic Analyzer jel elektroforez cihazindaki dort kapilerin
her 6rnekten sonra temizlenmesi i¢in ii¢ tane olan sollisyon bdliimiiniin bir tanesine

IXEDTA’l1 tampon ¢ozelti, diger ikisine de su eklendi.

e Orneklerin siralamasi ABI PRISM® 3130 Genetic Analyzer cihazindaki
bilgisayar programina yiiklendi.

e Cihazdaki dedektorlerin yardimiyla tanimlanmis olan her primer bolgesi floresan
1s1kla belirlenip bilgisayarda farkli renkler halinde olusan pikler ile 6rneklerin analizi

yapildi.
3.6. Verilerin Analizi

PCR iiriinleri ABI PRISM® 3130 Genetic Analyzer jel elektroforezi ile ayristirilip,
“GeneMapper Software v. 3.2” (Applied Biosystems, FosterCity, CA, USA)
programi kullanilarak analiz edildi. Her 6rnek i¢in 17 Y-STR bolgesindeki genotip
belirlendi ve haplotipler olusturuldu. Y-STR bolgeleri igin allel ve haplotip
frekanslar1 Arlequin programi (versiyon 3.5) (Excoffier ve Lischer, 2010)
kullanilarak hesaplandi. Her bolge i¢in gen ¢esitlilik degeri ve tim bdlgeler i¢in

haplotip ¢esitlilik degeri su formiile (Nei, 1987) gore hesaplandi: H= (n/n-1) (I-Zpiz)
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(n: 6rnek sayist ve pi: 1 no’lu allel/haplotipin frekansi). Ayrim giicti (DC) ise DC=h/n
formilii kullanilarak hesaplandi (h: popiilasyonda gozlenen farkli haplotip sayisi).
Elde edilen haplotiplerin diger popiilasyonlar ile kiyaslanmasinda serbest erisime
actk olan “Y Kromozom Haplotip Referans Veritaban1 (YHRD)”
(http://www.yhrd.org/) kullanildi. Bu veri tabaninda haplotip dagilimlar1 belirlenmis
cok sayida populasyona ait mevcut bilgiler bulunmaktadir. Veritabaninda bulunan
AMOVA (Analysis of Molecular Variance) (Roewer vd., 1996) programi
kullanilarak secilen farkli populasyonlar arasi1 genetik uzakliklar hesaplandi. Ayrica,
populasyonlar arast genetik uzakligi gosteren MDS (Multidimensional

Scaling)(Sammon, 1969) grafikleri olusturuldu.
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BOLUM 4
BULGULAR

4.1.0rnekleme ve DNA izolasyonu

Gilineydogu Anadolu Bolgesi i¢inde yer alan Gaziantep, Diyarbakir, Sanliurfa,
Mardin, Batman, Adiyaman, Sirnak, Siirt ve Kilis sehirlerinden toplam 100 bireyden
ornekleme yapilmistir. Tiim bireylerden alinan kan orneklerinden basariyla DNA
izole edilebilmistir. DNA orneklerinin konsantrasyonlart 0Ol¢lilmiis ve ortalama

olarak yaklasik 500 ng/ul araliginda oldugu belirlenmistir.
4.2. Y-STR Bélgelerinin Polimeraz Zincir Reaksiyonu (PCR) ile Cogaltilmasi

Y kromozomu iizerindeki 17 STR bolgesi AmpFISTR® Yfiler™ PCR Kkiti
kullanilarak tek reaksiyonda cogaltilmistir. Izole edilen tiim DNA o6rnekleri PCR
islemine alinmig ancak bunlardan 86 tanesinde analize uygun kalitede iiriin elde
edilebilmistir. Kullanilan kit ile 100 6rnegin analizi miimkiin oldugu i¢in geri kalan
14 6rnekte PCR islemi tekrar edilememis, bu nedenle ¢alismada toplam 86 bireyin
DNA” s1 genotiplendirilebilmistir.

4.3. Y-STR Bolgelerinin Genotiplendirilmesi

Y-STR’ lerin PCR ile ¢ogaltilmasi sonrasinda iiriinler “ABI PRISM 3130 Genetic
Analyzer” cihazinda kapiler jel elektroforezi ile ayrigtirllmis ve her bdlge igin
genotiplendirme yapilmistir. Analiz edilen 17 Y-STR’ de gozlenen alleller ve

goriilme sikliklari tek tek ele alinacaktir.

DYS19 bolgesinde tekrar sayilar1 13-17 arasinda degisen toplam 5 farkli allel
gbzlenmistir. Bu alleller i¢inde en sik gbzlenen allel 14 (0.500) ve en az gozlenen ise
allel 17 (0.012)’ dir. DYS19 bolgesinin gen ¢esitliligi hesaplanmis ve 0,64 olarak
bulunmustur (Tablo 4.1.).
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Tablo 4.1. DYS19 bélgesinin allelleri ve gen cesitliligi

No. Frekans Standart Sapma Allel Adi
1 0,291 0,049 15
2 0,500 0,054 14
3 0,151 0,039 13
4 0,047 0,023 16
5 0,012 0,012 17
Gen Cesitliligi 0.64

DYS3891 bolgesinin tekrar sayilart 11-14 arasinda degisen toplam 4 farkli allel
gozlenmistir. Bu alleller i¢inde en sik gézlenen allel 13 (0,593) ve en az gozlenen ise

allel 11 (0,012)’dir. DYS389I bolgesinin gen ¢esitliligi ise 0,56 olarak hesaplanmistir

(Tablo 4.2.).

Tablo 4.2. DYS389I bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No. Frekans Standart Sapma Allel Ad1
1 0,593 0,053 13
2 0,244 0,047 12
3 0,151 0,039 14
4 0,012 0,012 11
Gen Cesitliligi 0.56
Tablo 4.3 DYS398II bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi
No. Frekans Standart sapma Allel Ad1
1 0,407 0,053 29
2 0,058 0,025 28
3 0,326 0,051 30
4 0,105 0,033 31
5 0,058 0,025 32
6 0,047 0,023 27
Gen Cesitliligi 0,71
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DYS3891I bolgesinin tekrar dizileri 27-32 arasinda degisen toplam 6 farkli allel
gbzlenmistir. Bu allellerden en sik gozlenen allel 29 (0,407) ve en az gozlenenler ise

allel 28 ve allel 32 (0,058)’dir. Gen ¢esitliligi 0,70 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.3.).

DYS390 bolgesinin allellerinde tekrar sayis1 21-25 arasinda degismekte olup toplam
5 farkli allel gbzlenmistir. Bu allellerin iginde en sik gdézlenen allel 23 (0,453) ve en
az gozlenen ise allel 21 (0,035)’dir. DY S390 bolgesinin gen c¢esitliligi hesaplanmis
ve 0,7 oldugu tespit edilmistir (Tablo 4.4.).

Tablo 4.4 DYS390 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Ad1
1 0,244 0,047 24
2 0,453 0,054 23
3 0,116 0,035 25
4 0,151 0,039 22
5 0,035 0,020 21
Gen Cesitliligi 0,70

DYS391 bolgesinde, tekrar dizileri 9-12 arasinda degisen toplam 4 farkli allel
gbzlenmistir. Bu allellerin i¢inde en sik gozlenen allel 10 (0,570) ve en az gozlenen

allel 9 (0,035)’dur. Gen c¢esitlilik degeri bu bolge icin 0,55 olarak hesaplanmistir

(Tablo 4.5.).

Tablo 4.5 DYS391 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Adi
1 0,349 0,052 11
2 0,570 0,054 10
3 0,047 0,023 12
4 0,035 0,020 9
Gen Cesitliligi 0,55

DYS392 bolgesinin tekrar dizileri 10-16 arasinda degisen toplam 7 farkli allel

gbzlenmistir. Bu alleller i¢inde en sik gozlenen 11 (0,721) ve en az gbzlenen ve en az
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gozlenen iki allel 16 ile 10 (0,012)’dir. DYS392 bolgesinin gen ¢esitlilik degerinin

0,45 oldugu hesaplanmistir (Tablo 4.6).

Tablo 4.6 DYS392 bdlgesinin allelleri ve gen gesitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Ad1
1 0,140 0,038 13
2 0,721 0,049 11
3 0,023 0,016 12
4 0,070 0,028 14
5 0,012 0,012 16
6 0,023 0,016 15
7 0,012 0,012 10
Gen Cesitliligi 0,45

DYS393 bolgesinin tekrar dizileri 11-15 arasinda degisen toplam 5 farkli allel

gozlenmistir. Bu allellerden en sik gézlenen 12 (0,535) ve en az gozlenen iki allel 11

ile 15 (0,023)’tiir. DYS393 bolgesinin gen cesitlilik degerinin 0,58 oldugu

hesaplanmistir (Tablo 4.7).

Tablo 4.7 DYS393 bolgesinin allelleri ve gen gesitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Adi
1 0,360 0,052 13
2 0,535 0,054 12
3 0,023 0,016 15
4 0,058 0,025 14
5 0,023 0,016 11
Gen Cesitliligi 0,58

DYS385 bolgesinin DYS385a ve DYS385b bolgelerindeki allellerin tekrar dizileri

sirasiyla 11,13-17,18 arasinda degigmekte olup, DY S385 bolgesinde toplam 29 allel

gbzlenmistir. Bu alleller i¢inde en sik gozlenen allel 11,14 (0,128) ve en az gozlenen
yedi allel ise 11,13 - 12,12 - 14,13 - 14,16 - 15,15 - 15,16 - 16,16 (0.012)’dir.
DYS385a/b bolgesinin gen cesitlilik degeri 0,95 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.8).
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Tablo 4.8 DYS385 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Ad1
1 0,128 0,036 11,14
2 0,035 0,020 13,14
3 0,070 0,028 13,15
4 0,047 0,023 12,17
5 0,023 0,016 15,17
6 0,023 0,016 17,18
7 0,023 0,016 17,17
8 0,047 0,023 11,15
9 0,035 0,020 12,18
10 0,023 0,016 14,17
11 0,012 0,012 11,13
12 0,023 0,016 15,18
13 0,012 0,012 15,15
14 0,023 0,016 13,17
15 0,035 0,020 12,19
16 0,035 0,020 13,16
17 0,070 0,028 12,16
18 0,023 0,016 12,14
19 0,070 0,028 13,18
20 0,070 0,028 16,17
21 0,047 0,023 14,15
22 0,023 0,016 12,15
23 0,012 0,012 14,16
24 0,023 0,016 13,13
25 0,012 0,012 15,16
26 0,023 0,016 13,19
27 0,012 0,012 14,13
28 0,012 0,012 16,16
29 0,012 0,012 12,12
Gen Cesitliligi 0,95

DYS438 bolgesinin allellerinde tekrar dizileri 9-13 arasinda degisen toplam 5 farkl

allel gozlenmistir. Bu alleller iginde en sik gozlenen allel 10 (0,395) ve en az
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gozlenen ise allel 13 (0,012)’diir. DYS438 bdlgesinin gen ¢esitlilik degeri ise 0,70
olarak hesaplanmistir (Tablo 4.9).

Tablo 4.9 DYS438 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Adi
1 0,128 0,036 12
2 0,337 0,051 9
3 0,395 0,053 10
4 0,128 0,036 11
5 0,012 0,012 13
Gen Cesitliligi 0,70

DYS439 bolgesinin allellerinde tekrar dizileri 9-13 arasinda degismekte olup bu
lokusta toplam 5 farkli allel gozlenmistir. Bu allellerden en sik gozleneni allel 11
(0,442) ve en az gozleneni ise allel 9 (0,012)’ dur. DYS439 bolgesinin gen cesitlilik
degeri 0,65 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.10.).

Tablo 4.10. DY S439 bolgesinin allelleri ve gen cesitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Ad1
1 0,372 0,052 12
2 0,116 0,35 10
3 0,442 0,054 11
4 0,058 0,025 13
5 0,012 0,012 9
Gen Cesitliligi 0,65

DYS437 bolgesinde, tekrar dizi sayis1 14- 16 arasinda degisen toplam 3 farkli allel
gozlenmistir. Bu allellerden en sik gozleneni allel 14 (0,709) ve en az gozlenen ise
allel 16 (0,058)’dir. DYS437 bolgesinin gen ¢esitlilik degeri 0,44 olarak
hesaplanmistir (Tablo 4.11.).
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Tablo 4.11 DY S437 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Adi
1 0,233 0,046 15
2 0,709 0,049 14
3 0,058 0,025 16
Gen Cesitliligi 0,44

DYS448 bolgesinde, tekrar dizi sayis1 19-24 arasinda degisen toplam 5 farkli allel

gbzlenmistir. Bu bolgede en sik gozlenen allel 20 (0,453) ve en az gozlenen allel 24

(0,023) olmustur. DYS437 bolgesinin gen c¢esitlilik degeri ise 0,67 olarak

hesaplanmistir (Tablo 4.12.).

Tablo 4.12 DY S448 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Ad1
1 0,302 0,050 19
2 0,035 0,020 22
3 0,453 0,054 20
4 0,186 0,042 21
5 0,023 0,016 24
Gen Cesitliligi 0,67
Tablo 4.13 DY S456 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi
No Frekans Standart Sapma Allel Ad1
1 0,663 0,051 15
2 0,128 0,036 16
3 0,012 0,012 13
4 0,058 0,025 17
5 0,140 0,038 14
Gen Cesitliligi 0,52

DYS456 bolgesinde tekrar dizi sayist 13-17 arasinda degisen toplam 5 farkli allel

gozlenmistir. Bu allellerden en sik gozleneni allel 15 (0,663) ve en az g6zleneni ise
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allel 13 (0,012)’tiir. DYS392 bolgesinin gen c¢esitlilik degeri ise 0,52 olarak
hesaplanmistir (Tablo 4.13).

DYS458 bolgesinde toplam 10 farkl allel gézlenmis olup bu allellerdeki tekrar dizi
sayist 14-20 arasinda degismektedir. Bu allellerden en sik gozleneni allel 16 (0,244)
ve en az gozleneni ise allel 20 (0,012)’dir. Ayrica, DY S458 bolgesinin gen ¢esitlilik
degeri 0,84 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.14).

Tablo 4.14 DY S458 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Adi
1 0,209 0,044 17
2 0,244 0,047 16
3 0,140 0,038 15
4 0,128 0,036 18
5 0,070 0,028 19,2
6 0,012 0,012 20
7 0,070 0,028 18,2
8 0,035 0,020 19
9 0,058 0,025 14
10 0,035 0,020 17,2

Gen Cesitliligi 0,84

Tablo 4.15 DY S635 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Adi
1 0,047 0,023 24
2 0,233 0,046 22
3 0,430 0,054 21
4 0,058 0,025 20
5 0,233 0,046 23
Gen Cesitliligi 0,70
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DYS635 bolgesinde tekrar dizi sayist 20-24 arasinda degisen toplam 5 farkli allel
gbzlenmistir. Bu alleller icinde en ¢ok gdzleneni allel 21 (0,430) ve en az gozleneni
ise allel 24 (0,047)’tiir. DYS635 bolgesinin gen ¢esitlilik degeri ise 0,45 olarak
hesaplanmaistir (Tablo 4.15).

Y GATA H4 bolgesinde toplam 5 farkli allel gézlenmis olup bu allellerde tekrar dizi
sayis1 9-13 arasinda degismektedir. Bu allellerden en sik gozleneni allel 11(0,395) ve
en az gozleneni ise allel 10 (0,047)’dur. Y GATA H4 bolgesinin gen ¢esitlilik degeri
0,72 olarak hesaplanmistir (Tablo 4.16).

Tablo 4.16 Y GATA H4 bolgesinin allelleri ve gen ¢esitliligi

No Frekans Standart Sapma Allel Adi
1 0,209 0,044 13
2 0,047 0,023 10
3 0,267 0,048 12
4 0,395 0,053 11
5 0,081 0,030 9
Gen Cesitliligi 0,72

Bu calismada analiz edilen 17 Y STR bdlgesi i¢in ortalama gen ¢esitliligi degeri 0,65
olarak hesaplanmistir. En yiiksek gen ¢esitliligi DYS385 bolgesinde (0,95), en diisiik
gen cesitliligi ise DY S437 bolgesinde (0,44) gdzlenmistir.

Calisilan 17 Y-STR bolgesi i¢in genotipler birlestirilerek haplotipler olusturulmustur.
Analiz edilen 86 bireyde toplam 79 farkli haplotip gézlenmis olup bunlardan 2’ si
ticer kiside, 3’1 ikiser kiside ve geriye kalan 74 haplotip ise sadece tek bireyde
gozlenmistir (Ek1). Tiim bolgeler i¢in haplotip cesitliligi 0.99, ayrim giicii (DC) ise
0.92 olarak hesaplanmustir.

4.4 Giineydogu Anadolu Bolgesi Popiilasyonunun Diger Popiilasyonlar ile

Genetik liskisinin Incelenmesi

Haplotip verileri YHRD veritabaninda yer alan AMOVA programi ile analiz edilmis
ve Giineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonunun secilen bazi popiilasyonlar ile

genetik iligkisi incelenmistir. Su ana kadar ¢alisilmis olan farkli Tiirk popiilasyonlari
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ile Iran, Israil, Yunanistan, Azerbaycan gibi cografik olarak yakin iilke
popiilasyonlar1 segilerek analizler yapilmis, genetik uzakliklar hesaplanmis (Tablo
4.17) ve MDS grafikleri c¢izilmistir (Sekil 4.1). Bu analizin sonucuna gore
Giineydogu Anadolu bolgesine en yakin popiilasyon Iran’in izeh (Baktiyari)

popiilasyonu olmus, en biiyiik genetik uzaklik degeri ise Israil popiilasyonu ile elde

edilmistir.
—_ *  Gogmen, Ic Anadolu (Tiirkiye)
= —
Eskikoy, I¢
Anadolu, Tiirkiye (Tiirk)
* *  Azerbaycan
Masal (iran) * Lenkoran(Azerbaycan)
* *  Cukurova (Tiirkiye)
*fran
(e}
*  Rest (Iran)
Giineydogu Anadolu _—
(Tiirkiye) I¢ Anadolu(Tiirkiye) Kiirtler
* *  izeh,iran(Bahtiyari)
Ahvaz, fran(Arap)
*  Kuzey Yunanistan
S __ * Israil
0,
-0,1 0 0,1 2

Sekil 4.1 Giineydogu Anadolu Bolgesinin farkli Tiirkiye popiilasyonlar1 ve cografik

olarak yakin populasyonlarla iligkisi
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Avrupa popiilasyonlar1 ile olan genetik uzakliklar (Tablo 4.18) incelendiginde en

diisik deger Italya’min Marche (italyan) popiilasyonu ile en yiiksek deger ise

Ispanya’nin Alava (Bask) popiilasyonu ile elde edilmistir (Sekil 4.2).

v
S
— Marche,italya (Fash) *
= —
* Litvanya
v
S —
e}
. * Modena,ltalya (Italyan)
« Alava, Ispanya Mendoza, Arjantin
Bask * Avrupali
p
0 Marche,italya
* (italyan)
Berlin, Almanya Merkez, I¢ Anadolu, Tiirkiye
(Alman) * Cukurova, Tiirkiye ** *  (Kiirtler)
) ] Giineydogu Anadolu,
Ostergétland, Jokoping,Isve¢ * Tiirkiye *  Tirkiye
* Vormland, Tsveg *  Yunanistan
* Romanya
Ta)
S —
o
1
* Hirvatistan
=
7 —
7o)
‘_:_‘ —
<
I I I I I I

-0,15 -0,1 -0,05 0

0,05 0,1

Sekil 4.2 Giineydogu Anadolu Bélgesinin Avrupa popiilasyonlar ile genetik iliskisi
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Gilineydogu Anadolu popiilasyonu ile farkli bolgelerden secilen bazi popiilasyonlar
arasindaki genetik uzakliklar (Tablo 4.19) hesaplanmis ve MDS grafigi (Sekil 4.3)
cizilmistir. Tiim populasyonlar i¢inde en diisiik genetik uzaklik degeri iran’in izeh
(Baktiyari) popiilasyonu ile, en yiliksek genetik uzaklik degeri ise Brezilya

popiilasyonu ile elde edilmistir.

vy
q —
()
*  Azerbaycan
Merkez,i¢c Anadolu
* (Tiirkiye)
Yunanistan
* fran
o | * Tiirkiye
Ahvaz,
Iran Rest, fran (Gilaki)
* * zeh, fran(Baktiyari) Eskikdy,i¢c Anadolu,
* Cukurova, Tirkiye *
« Assiut, Misir « @lineydogu Anadolu
(Masirl) Bolgesi, Tiirkiye
0
« Marche,ltalya(italyan
)
%
Bolivar, Kolombiya
(Mestizo)
* Brezilya
o * | Kathmandu,Nepal(Nepalli)
<
I I
-0,05 0 0,05

Sekil 4.3. Giineydogu Anadolu popiilasyonu ile farkli bolgelerden secilmis
popiilasyonlar arasindaki genetik iligki
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Tiim analizler dikkate alindiginda, Giineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonu ile en
yakin bulunan popiilasyonlar (en diisiik genetik uzaklik degerinden en yiiksek degere

dogru) Tablo 4.20°de siralanmaktadir.

Tablo 4.20. Giineydogu Anadolu popiilasyonuna genetik olarak yakin bulunan

popiilasyonlarin siralamasi

Siralama Popiilasyon Gilineydogu Anadolu Bolgesi ile
arasindaki genetik uzaklik degeri
1 Iran izeh (Bahtiyar) -0.0003
2 Iran 0.0017
3 Rest iran (Gilaki) 0.0046
4 Ahvaz Iran (Arap) 0.0075
5 Tirkiye genel 0.0110
6 Cukurova 0.0116
7 I¢ Anadolu Merkez (Kiirt, 0.0190
Cerkez)
8 Marche Italyan 0.0196
9 Azerbaycan 0.0291
10 Yunanistan 0.0356
11 Katmandu (Nepal) 0.0422
12 Bolivar Kolombiya (Mestizo) 0.0426
13 I¢ Anadolu Eskikéy (Karaman 0.0462
Tiirkleri)
14 Assuit Misir 0.0567
15 Kolombiya (Mestizo) 0.0574
16 Brezilya 0.0629
17 I¢ Anadolu Dogukdy (Kiirt) 0.0862
18 I¢ Anadolu Gé¢menkdy (Afsar 0.0982
Tirkleri)
19 Arjantin 0.0940
20 Israil 0.0994
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BOLUM 5

TARTISMA VE SONUC

Gegmisten glinlimiize, tarihgiler, arkeologlar, paleontologlar ve son yillarda
molekiiler biyologlar giliniimiliz insan popiilasyonlarinin kékeni hakkinda cesitli
arastirmalar yapmislardir. Anadolu topraklar1 Orta Dogu, Asya ve Avrupa arasinda
Oonemli bir koprii gorevi gérmektedir. Buna bagli olarak, bu bolge ge¢misten bugiine
defalarca gen akisi, karisim ve yerel farklilasma siireclerini yagamis ve bunun
sonucunda da karmasik bir genetik yapilanma gerceklesmistir. Tiirkiye arazilerinin
yaklasik % 10’ unu olusturan Giineydogu Anadolu Boélgesi’ nin, Dogu Anadolu
Bolgesi, Akdeniz Bolgesi ve ayn1 zamanda Suriye ve Irak ile siir1 bulunmaktadir.
Yukar1 Mezopotamya olarak da adlandirilan Gilineydogu Anadolu Bolgesi

medeniyetin dogdugu yer olarak kabul edilmektedir.

Y-STR varyasyonlar1 yiiksek oranda genetik ¢esitlilige sahip olmalar1 nedeniyle
erkek popiilasyon gogleri ve kdkenlerin arastirilmasinda kullanilan olduk¢a giiglii
belirteclerdir. Daha once Tiirkiye’ den farkli popiilasyonlarda Y-STR calismalari
yapilmig ancak Giineydogu Anadolu Bolgesi popiilasyonu ilk kez bu calismada
incelenmigstir. Tiirkiye geneline yonelik yapilmis olan Y-STR calismalarinda her
bolgeden secilen ornek sayist kisith kalmis ve genellikle az sayida STR analiz
edilebilmistir. Bu ¢alismada ise sadece Giineydogu Anadolu Boélgesi popiilasyonu
dikkate alinmig, 86 bireyde toplam 17 Y-STR analiz edilerek allel ve haplotip
frekanslar1 belirlenmis ve bu popiilasyonun daha 6nce ¢alisilan diger popiilasyonlarla

arasindaki genetik iliski incelenmistir.

Caligmada analizi yapilan Y-STR lokuslari i¢inde genetik cesitliligi en yiiksek olan
DYS385a/b lokusu ve en diisiik olan ise DYS437 lokusudur. Tiim lokuslar
degerlendirildiginde haplotip ¢esitliligi (0.99) ve ayrim giicii (0.92) oldukca yiiksek
bulunmustur. Tarih boyunca ¢ok sayida gd¢ce maruz kalmis ve farkli medeniyetlere
ev sahipligi yapmis olan Yukar1 Mezopotamya bolgesinde popiilasyondaki genetik

cesitliligin yiiksek olmasi beklenen bir sonugtur.
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Tiirkiye popiilasyonlar ile yapilan onceki ¢aligmalara bakildiginda; Asicioglu vd.
(2003) 6 Y-STR’ nin analizi sonucunda en diisiik gen cesitliligini DYS391 lokusunda
% 48,3 ve en yiksek gen cesitliligini DYS385 lokusunda % 96 olarak
belirlemislerdir. Tiirkiye genelinde az sayida 6rnek ¢alisilmasina ragmen elde edilen

bu bulgu, bu tez ¢alismasinin sonuglari ile uyumludur.

Nasidze vd. (2003), Kafkas, Iran ve Tiirkiye popiilasyonlar1 ile yaptiklar1 ¢alismada,
Tirkiye popiilasyonu icin tiim lokuslar genelinde haplotip cesitliligini ve ayrim
giiciinii 1.00 olarak belirlemiglerdir. Ancak bu c¢aligmada, Tiirkiye popiilasyonu
olarak Ankara bolgesinden sadece 39 bireyin analiz edilmesi sonuglarin

giivenilirligini tartismaya agmaktadir.

Cinnioglu vd. (2004), diger iki c¢alismaya gore daha genis kapsamli bir ¢alisma
yaparak tiim Tiirkiye genelinden 523 erkek bireyde 89 biallelik polimorfizm ve 10
Y-STR lokusunu analiz etmisglerdir. Bu ¢alismada Giineydogu Anadolu Bolgesi’nden
sadece birka¢ Ornek analiz edilmistir. Calismada, major haplogrup gozlenmis
(%94.1) ve bu dagilim Avrupa ve komsu yakin dogu populasyonlari ile benzerlik
gostermistir. Ayrica, diger haplotiplerin de Orta Asya, Hindistan ve Afrika
popiilasyonlar ile diisiik benzerlik gosterdigi saptanmistir. Ancak, haplotip ¢esitliligi
ve ayrim giicii en yiliksek olan DYS385 lokuslarinin incelenmemis olmasi nedeniyle

bu ¢alisma YCC’nin 6nerdigi kriterlere uymamaktadir.

Rustamov vd. (2004), Tiirkiye’nin I¢ Anadolu Bolgesinde 8 Y-STR lokusunu
incelemigler ve en yiiksek genetik cesitliligin DYS3891I lokusunda ve en diisiik
genetik c¢esitliligin DYS388 lokusunda saptandigini rapor etmislerdir. Bu pilot
calismadan yola ¢ikarak Rustamov vd. (2006) yaptiklar1 baska bir calismada
Tiirkiye nin belirli bolgelerinden 250 erkek bireyde 12 Y-STR lokusunun Tiirkiye’
deki allel ve haplotip dagilimini belirlemigler, minimal ve genisletilmis haplotip
verilerini olusturmak i¢in DYS385a/b ve YCCII a/b lokuslarin1 da ¢alismaya dahil

etmislerdir.

Donbak vd. (2006), Dogu Akdeniz bolgesinden Tiirk, Arapc¢a konusan Eti Tiirkii ve
Roman popiilasyonlarinda 10 Y-STR lokusunu analiz etmislerdir. YHRD’de yer alan
popiilasyon verileri ile karsilastirma yapildiginda bazi haplotiplerin Suriye ve Irak
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gibi komsu popiilasyonlar ve hatta Avrupa popiilasyonlart ile paylasildigi

gbzlenmistir.

Dogan Alakog vd. (2010), I¢ Anadolu Bélgesinde birbirine cografik olarak ¢ok yakin
ancak kiiltiirel olarak oldukg¢a farkli olan 4 popiilasyonu (Dogukdy, Eskikdy,
Gog¢menkoy ve Merkez) calismislar ve 17 Y-STR i¢in haplotip cesitliligini 0.993
olarak belirlemislerdir. Bu popiilasyonlar igerisinde en yiiksek gen cesitliligi Kiirt,

Tiirk ve Cerkez karisimi olan Merkez popiilasyonunda saptanmustir.

YHRD’ da yer alan farkli Tiirkiye popiilasyonlarina ait haplotip verileri kullanilarak
genetik uzakliklar hesaplandiginda; Tiirkiye genel popiilasyonu, Cukurova
populasyonu ve I¢ Anadolu Merkez (Kiirt, Tiirk ve Cerkez) popiilasyonu Giineydogu
Anadolu Bélgesi popiilasyonuna yakin oldugu ancak I¢ Anadolu Eskikdy (Karaman
Tiirkleri), I¢ Anadolu Dogukéy (Kiirt) ve I¢ Anadolu Gogmenkdy (Afsar Tiirkleri)

popiilasyonlarinin genetik olarak daha uzak oldugu goriilmiistiir.

Gilineydogu Anadolu Boélgesi popiilasyonu ile daha once calisilan diger Tiirkiye
popiilasyonlar1 ve cografik olarak yakin popiilasyonlarin genetik uzakliklar
hesaplandiginda I¢ Anadolu Bolgesi (Eskikdy, Dogukdy, Géemenkdy, Merkez) ve
Cukurova gibi Tiirkiye popiilasyonlarina kiyasla iran’m Izeh (Baktiyari)
popiilasyonunun  olduk¢a yakin oldugu dikkat ¢ekmektedir. Diger Iran
popiilasyonlar1 ile de genetik yakinhik gozlenmistir. Genel olarak, Arap
popiilasyonlarla genetik yakinlik goze ¢arpsa da, cografik olarak yakin olmasina

ragmen Yunanistan ve Israil popiilasyonlarinin daha uzak oldugu goriilmiistiir.

Daha 6nce Y-STR analizleri yapilmis olan Avrupa popiilasyonlar1 dikkate alinarak
genetik uzakliklar hesaplandiginda ise, Italya’nin Marche (Italyan) popiilasyonunun
en yakin oldugu ancak Italya’ min diger Marche (Fasli) popiilasyonunun ise daha
uzak oldugu gozlenmistir. Sonug olarak ayni bolgeden olmasina ragmen farkli etnik
kokenli popiilasyonlarla olan genetik uzaklik degerleri farkli bulunmustur.
Romanya, Yunanistan ve Arjantin’in Avrupa kdkenli Mendoza popiilasyonu genetik
olarak yakimn bulunurken Ispanya Alava (Bask) popiilasyonu en uzak popiilasyon

olarak belirlenmistir.
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Yapilan analizlerin sonucunda Giineydogu Anadolu Boélgesi popiilasyonuna genetik
olarak en yakin bulunan popiilasyonlar siralandiginda ilk dért sirayr Iran
popiilasyonlar1 almaktadir. Daha sonra Tiirkiye genel popiilasyonu, Cukurova ve I¢
Anadolu Bélgesi (Merkez) popiilasyonu gelmektedir. iran popiilasyonlarmin Tiirkiye
populasyonlarindan bile daha yakin bulunmus olmasi dikkat gekicidir. Italyan
kokenli Marche popiilasyonu, Azerbaycan, Yunanistan, Kolombiya (Mestizo) ve
Katmandu (Nepal) popiilasyonlar1 siralamada bu popiilasyonlardan daha sonra ancak
Ic Anadolu Bolgesi Eskikdy, Dogukdy ve Gogmenkdy popiilasyonlarindan daha
once yer almaktadir. Giineydogu Anadolu Boélgesi popiilasyonu ile Kolombiya
Mestizo popiilasyonu arasindaki genetik uzaklik diisiik bulunmustur. Daha 6nce
Mihgioglu (2009) tarafindan yapilan c¢alismada, LMP2 ve LMP7 gen
polimorfizmlerinin analizi sonucunda Giineydogu Anadolu Boélgesi popiilasyonu ile
Meksika Mestizo popiilasyonlart arasinda 6nemli bir yakinlik tespit edilmistir. Bu tez
caligmasinin sonuglar1 da Giineydogu Anadolu Bdlgesi popiilasyonu ile Mestizo

popiilasyonlar1 arasindaki genetik yakinligi destekler niteliktedir.

Sonug olarak, Giineydogu Anadolu Bélgesi popiilasyonu ile 6zellikle Iran Arap
popiilasyonlar arasindaki genetik yakinlik ¢alismada en dikkat cekici bulgudur. Ote
yandan, bu c¢alismada analiz edilen 17 Y-STR varyasyonunun Giineydogu Anadolu
Bolgesindeki babalik tayini ve adli olaylarin aydinlatilmasi gibi konularda erkek
bireylerin belirlenmesi i¢in giivenilirlikle kullanilabilecek giiglii belirtegler oldugu
sOylenebilir. Ancak, analiz edilen birey sayisinin arttirllmasiyla  bolge
popiilasyonunun kendi iginde alt gruplara ayrilmasi ve bu sekilde g¢alismanin
derinlestirilmesi popiilasyonlar aras1 genetik iliskilerin aydinlatilmasina daha biiyiik

katk1 saglayacaktir.
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