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Identifikasyona Dayali Adli Uygulamalarda
Tek Niikleotid Polimorfizmler

Single Nucleotide Polymorphisms
in Forensic Applications Based on Identification:
Review

OZET Tek niikleotid polimorfizmler [Single Nucleotide Polymorphisms (SNPs)] genomik DNA’da
tek baz ciftlik sekans farklilig1 olusturan ve popiilasyonda normal bireylerde frekansi %1 veya
daha fazla olan niikleotid varyasyonlaridir. insan Genom Projesi sonuglarindan elde edilen veri-
ler insan genomu tizerinde yaklagik her 1,000 baz ¢iftinde bir SNP’nin mevcut oldugunu goster-
migtir. Genom tizerinde bu kadar bol bulunmasina ragmen, su anda adli analizlerde SNP’lerin
kullanilmas: bazi 6zel uygulamalarla simirhdir. Yine de teknolojik gelismelerle birlikte SNP’lerin
otomasyona adapte edilebilmeleri ve 100 baz ¢iftinin altindaki DNA fragmanlarinda analiz edile-
bilmeleri nedeni ile, DNA miktarinin ¢ok az oldugu ve/veya asir1 derecede pargalandig: adli 6r-
neklerin analizlerinde kullanim alan1 bulmustur. identifikasyon amagh adli uygulamalarda SNP’ler;
kimliklendirme SNP’leri, yakin soy belirteci SNP’ler, ata soy belirteci SNP’ler ve fenotip belirteci
SNP’ler olarak dért farkl: sinifa ayrilmistir. Kimliklendirme ve yakin soy belirteci SNP’ler, ¢ok
fazla pargalanmig DNA 6rnekleri ile akrabalik analizlerinde ayrim giiciinii yiikseltmede, kayip ve
kimligi mechul kalintilarin DNA profillerinden ebeveyn profilinin olusturulmasi gibi zorlu adli ol-
gularin analizinde 6nemli bir rol iistlenebilir. Ata soy belirteci SNP’ler ve fenotip belirteci SNP’ler
ise potansiyel olarak sorusturmaya yon vermede faydalanmak gibi daha 6zellesmis uygulamalarda
kullanilabilecek bir potansiyele sahiptir. Bu ¢calismada, SNP’lerin olusum mekanizmasi ve yapasi ile
identifikasyon esasina dayah adli uygulamalarda kullanilan SNP siniflar1 ve bu konudaki etik yak-
lagimlar aktarilmigtir.

Anahtar Kelimeler: Polimorfizm, tek niikleotid; adli genetik

ABSTRACT Single nucleotide polymorphisms (SNPs) are nucleotide variations in genomic DNA
that make up a single base pair difference and least frequent allele has an abundance of 1% or greater
in the population. The data obtained from the results of Human Genome Project has shown that
there is SNP in every 1.000 bp in human genome. Although there is abundance on human genome,
the application of SNPs to forensic analysis is currently limited to some specialist cases currently.
Nevertheless, with the technological developments, SNPs have been used in analysis of forensic
samples extreme degraded and/or to small DNA fragments because of amenability to automation and
analyzed capability of DNA fragments to under 100 bp. SNPs have been classified in four different
classes which are identity testing SNPs, lineage informative SNPs, ancestry informative SNPs and
phenotype informative SNPs. Identity SNPs and lineages SNPs can play important roles to analyze
challenging criminal cases such as increasing discrimination power in degraded samples and kin-
ships samples and to obtain family reconstruction of missing and unidentified remains. Ancestry
informative SNPs and phenotyping SNPs could potentially be used in more specialized forensic
applications such as to benefit in direction to the investigations. In this review, structure and for-
mation mechanism of SNPs, SNPs classes used for forensic applications based on identification and
ethical approach in this matter has been discussed.

Key Words: Polymorphism, single nucleotide; forensic genetics
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kriminal olaylarda olay ye-
D N Arinde bulunan biyolojik
delillerin kime/kimlere ait

olabileceginin aragtirilmasinda, annelik ve babalik
testleri ile diger akrabalik sorusturmalarinda, kali-
tim meselelerinde, kitlesel felaket kurbanlarinin
kimliklendirilmesinde, insan kalintilarindan kay1ip
kisilerin belirlenmesinde gii¢lii bir arag olarak kul-
lanilmaktadir. DNA; kan, semen, kemik, kil, dis, is-
kelet kas1 veya tiikiiritkk kaynakli olabilir; bitki,
hayvan ve mikroorganizmanin karakterizasyonu
icin kullanilabilir.!3

Adli amach kimliklendirmede DNA tizerinde
bulunan polimorfik varyasyonlardan yararlanil-
maktadir. Bu polimorfik varyasyonlar temel olarak
iki sinifa ayrilmaktadir. Birincisi tek niikleotid po-
limorfizmler [single nucleotide polymorphisms
(SNP’s)], digeri degisen sayida ardisik tekrar dizi-
lerinin olusturdugu polimorfizmlerdir [variable
number of tandem repeats (VNTR’s)]. Rutinde yay-
gin olarak adli amagli kimliklendirme ¢aligmala-
rinda VNTR lokuslarinin bir alt sinifi olan kisa
ardigik tekrarlar [short tandem repeats (STR’s)] kul-
lanilmaktadir. Ancak bazi durumlarda STR tiplen-
dirme ile dahi analizi yapilamayan adli biyolojik
orneklerle de karsilasilmaktadir. Bu 6rnekler tipik
olarak oldukca az miktardadir ve DNA veya asir1
derecede pargalanmis DNA fragmanlarimi iger-
mektedir. Ayrica, STR’lerin ileri derecede parga-
lanmig Ornekler diginda, kargilagtirma amach
referans 6rneklerin bulunmadig1 durumlarda da is-
levsiz oldugu bilinmektedir. SNP’ler, ileri derecede
parcalanmig DNA 6rneklerinde kimliklendirme fir-
sat1 yaratmasi yaninda, referans 6rnegin bulunma-
d1g1 durumlarda fenotipik tahmin ile yakin soy
ve/veya biyocografik soy tahmini yapmada yar-
dimci olabilecek bir potansiyele de sahiptir.

I TEK NUKLEOTID POLIMORFiZMLERIN
OLUSUMU VE YAPISI

SNP’ler genomik DNA’da baz pozisyonu itibariyla
tek baz ciftlik [base pairs (bp)] sekans farklilig:
olusturan ve popiilasyonda normal bireylerde fre-
kans1 %1 veya daha fazla olan niikleotid varyas-
yonlaridir.* SNP olusum mekanizmas: oldukc¢a
basittir. SNP’ler hiicrede DNA replikasyonu esna-

sinda polimeraz enzimlerinin yanlis niikleotid ilave
etmesi, insersiyon veya delesyonlar sonucu olusa-
bilmektedir (Sekil 1). SNP’lerin ticte ikisi plirin
(A,G) ve primidin (C,T) bazlarinin kendi aralarinda
yer degistirmesi sonucu olusan transisyon tipi mu-
tasyonlar sonucu olugmakta iken, geri kalanlar
transversiyon, insersiyon veya delesyon tipi mu-
tasyonlar sonucu olugmaktadir.>*

2001 yilinda tamamlanan Insan Genom Proje-
si'nin en 6nemli sonuglarindan biri, genom tize-
rinde ¢ok sayida SNP’nin tanimlanmasidir. SNP’ler
insan genomunda ortalama her 1.000 bp’de bir go-
riilmektedir.>® Insan genomu 3,2 milyar bp uzun-
lugunda oldugundan her iki genom arasinda bir
milyondan fazla farklilik olacagi hesaplanmistir. Bu
oran insan genom varyasyonunun %85’ini olustur-
maktadir. Genomun yapisina bakildiginda baz:
bolgelerin digerlerine oranla ¢ok daha fazla SNP
icerdigi gozlenmistir. Ornegin; 1. kromozom 1,45
kilo baz (kb) da bir SNP icerirken, 19. kromozom
2,18 kb’de bir SNP icermektedir.’

SNP’ler insan genomu {izerinde biallelik, tri-
allelik ve tetraallelik formda bulunabilirler. Genom
tzerinde en fazla bulunanlar biallelik SNP’lerdir.
Onu sirastyla triallelik SNP’ler ve tetraallelik
SNP’ler izlemektedir.! Biallelik SNP’ler ile teorik
olarak ti¢ farkli genotip olusmaktadir. SNP’lerin
bliylik ¢ogunlugunun biallelik olmasi, onlardan
elde edilen bilginin sinirli olmasina yol agmakta-
dir. Bu durum, SNP’lerin kimliklendirme esasina
dayal1 adli analizlerde uygulamalarini sinirlandiran
en 6nemli faktordiir. STR lokuslarinin polimeraz
zincir reaksiyonu [polymerase chain reaction
(PCR)I'na dayali analizi ile kargilagtirildiginda, aym:
seviyede ayrim giicline ulagilabilmesi i¢in yaklagik
50-80 biallelik SNP kullanilmas: gerektigi belirtil-
migtir.'"'? Bununla birlikte, genom iginde ¢ok sa-
yida SNP’nin ayni anda analizi ile SNP i¢in

ATCGGCTAGCTGCTCCGCTGACT

| | L/

Transisyon Transversiyon Insersiyon Delesyon

ATTGACTATCTGATCCGCATGA

$EKiL 1: Farkl mutasyon tipleri ile olusan tek niikleotid polimorfizmin yapisi.
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dezavantaj olarak sunulan sinirh bilginin telafi edi-
lebilecegi de 6ngoriilmektedir.’* SNP tanimlanma-
sinda kullanilan teknoloji her gegen giin evrildigi
icin SNP analiz yontemlerinin ¢ogunun adli labo-
ratuvarda kullanilabilmesinin de miimkiin olabile-
cegi diistintilmektedir.

I IDENTIFIKASYON ESASINA DAYALI
ADLI UYGULAMALARDA
TEK NUKLEOTID POLIMORFiZM SINIFLARI

Identifikasyon amagh adli uygulamalarda SNP’ler
dort farkh sinifa ayrilmigtir.'® Bunlar;

1. Kimliklendirmede kullanilan SNP’ler,
2. Yakin-soy (hisim-akraba) belirteci SNP’ler,

3. Ata soyu belirteci SNP’ler (biyocografik soy
SNP’leri),

4. Fenotip belirteci SNP’lerdir.

1. KIMLIKLENDIRMEDE KULLANILAN
TEK NUKLEOTID POLIMORFiZMLER

Bu SNP sinifi STR lokuslari ile ayni fonksiyona hiz-
met etmektedir. Onlar bireyleraras: farklilagsmay:
saglayan genetik verilerdir ve kimliklendirme
amach kullanilabilmektedir. DNA’'nin ileri dere-
cede parcalandig: bazi adli olaylarda kimlik tespiti
i¢in avantajlar saglamaktadir. Rutin kimliklen-
dirme analizlerinde kullanilan STR’lerin ampli-
konlar1 100-450 bp uzunlugunda DNA parcalar
icermektedir. O nedenle ileri derecede pargalanmig
orneklerde bagar1 orani disiiktiir.!*!> STR’lerin bu
tip 6rneklerde basar1 sansinmi artirmak i¢in primer
baglanma noktalarinin tekrar bolgelere yaklastiril-
dig1 ve STR amplikon uzunluklarinin 150 bp’nin
altina indirildigi mini-STR kitleri tiretilmigtir.'s"’
Bu parca kisaltma caligmasiyla bile, 50-100 bp
uzunlukta fragmanlarin PCR amplifikasyonu ile ta-
nimlanabilen SNP’lerle ulagilan hedef yakalanama-
migtir.’® Bu nedenle ileri derecede parcalanmig
DNA igeren biyolojik materyallerde SNP analizi ile
STR tiplendirmeden daha verimli sonu¢ alinmak-
tadir. Diger bir avantaji ise ¢ok sayida SNP’nin ayn1
anda analizine imkén vermesi ve tam otomasyon
yapilabilme olanaginin bulunmasidir. Otomasyonla
birlikte, ¢ok sayida 6rnegin hizl bir sekilde DNA
profili ortaya ¢ikarilabilmektedir. Ayrica, STR lo-

kuslar gibi “stutter” tiriinler iiretmediginden kari-
sik 6rneklerin yorumlanmasi da daha kolaydir.

Kimliklendirmede kullanilmak iizere secilen
biallelik SNP’lerin her iki allelinin ilgili populas-
yonda bulunma siklig1 birbirine yakin olmali (%50-
50 veya 60-40 gibi) ve ayni zamanda genetik
uzaklik degeri (Fst) disiik olmalidir. Populasyonda
ayni soydan bireyler arasinda eslesme katsayisi
diistik ise Fst degeri diisiik olacaktir. Bu tercihin se-
bebi, daha az SNP ile daha yiiksek ayrim giiciine
ulasilmas ve ilgili populasyon i¢in daha az referans
ornekle veri tabani olugturulabilmesidir.'3

SNP ile kimliklendirmede maksimum ayrim
glictine ulagilabilmesi i¢in ¢esitli SNP panelleri ge-
listirilmistir."*?' Bunlar major populasyon grupla-
rinin tamami i¢in polimorfik SNP’ler icermektedir.
SNPforID konsorsiyum tarafindan gelistirilen ve 52
SNP’yi igeren bir panel ile rastgele eslesme olasilig1
Avrupa i¢in 5.0x10%!, Asya i¢in 5.0x10" olarak he-
saplanmigtir. Bu SNP seti paternite testi i¢in uygu-
landiginda, ortalama paternite indeksi Avrupa
populasyonu i¢in 550.000, Asya populasyonu igin
336.000dir." Yale Universitesinden bir grup bilim
insani 44 SNP ile ikinci bir set olusturmus ve bu
setin SNPforID konsorsiyum tarafindan gelistirilen
52 SNP setine eklendiginde (52 SNP+44 SNP) glo-
bal 6l¢ekte kimliklendirme belirteci olarak kulla-
nilabilecegini bildirmiglerdir.?!

SNP’lerin kimliklendirme ¢aligmalarinda baz:
sinirlamalar1 da vardir. SNP’lerin ¢ogu biallelik ol-
dugundan STR analizleri ile karsilastirildiginda ¢ok
daha az bilgi vericidir. Populasyonda bir SNP’nin her
iki allelinin allel frekanslarinin esit oranda bulun-
dugu varsayildiginda (0,5:0,5); o zaman bir STR’nin
bilgi verici degerine ulagabilmek icin teorik olarak
kimliklendirmede yaklasik 2,6 SNP’ye, akrabalik
iligkisinin belirlenmesinde ise 4 SNP’ye ihtiyac ola-
cag1 hesaplanmistir.? Ornegin Amerika Birlesik
Devletleri (ABD)’nde kullanilan 13 standart STR lo-
kusunun kimliklendirmede elde ettigi ayrim giicii
ile ayn1 ayrim giiciine ulasmak i¢in 50-100 otozomal
SNP’nin analiz edilmesine gereksinim duyuldugu
belirtilmektedir. Adli amach olarak bu kadar ¢ok sa-
yida lokusun birlikte analizinde (multipleks ampli-
fikasyon) baz1 giicliikler de bulunmaktadir. 50-100
otozomal SNP’nin analizi i¢in birka¢ STR multipleks
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i¢in ihtiya¢ duyulandan daha fazla DNA’ya ihtiyac
vardir. Aynm1 zamanda SNP’ler her lokus i¢in simirh
say1da allele sahip oldugundan, ¢ok sayida donériin
katildig1 karisik adli 6rneklerin yorumlanmasinda
katilimci sayisini belirlemek daha zordur."

Bireyler arasinda ayrim giiciiniin potansiyel
olarak daha yiiksek olmasi nedeni ile genomda bi-
allelik SNP’lere oranla daha az bulunan trialelik
SNP’ler ile tetraallelik SNP’lerle de kimliklendirme
esasina dayali olarak cesitli caligmalar yapilmais-
tir.222* On dort farkli kromozom tizerinde bulunan
15 farkl trialelik SNP’nin SNaPshot multipleks me-
todu kullanilarak arastirildig1 bir ¢alismada, ayrim
gliciiniin Hollanda Antilleri ile Hollanda populas-
yonu i¢in %99,99 oldugu, 1:8 oranindaki karisik or-
neklerde karigimin ayriminin yapilabildigi ve 500
yillik eski bir iskelet kalintis1 ve dis 6rneginde
sonug alinabildigi belirtilmigtir.?® Philipps ve ark.,
24 farkl tetraallelik SNP’nin ti¢ farkli cografyanin
populasyon ornekleri ile ayrim gliglerini hesapla-
diklar1 calismalarinda ise; secilen 24 tetra-alelik
SNP ile Afrika populasyonu i¢in ayrim giicii
999,99 ve Avrupa icin %99,4 iken, Dogu Asya i¢in
bu oran %92,6 olarak hesaplanmigtir.?* Daha fazla
SNP’nin kimliklendirme testine katilabilmesi i¢in
ek caligmalar stirmektedir.

2. YAKIN SOY (AKRABALIK) BELIRTECI
TEK NUKLEOTID POLIMORFiZMLER

Birbirlerine yakin otozomal SNP’ler, onlar bir son-
raki nesile gecerken karistiran rekombinasyon
olusmadigi icin birlikte hareket etmektedirler. Bu
nedenle bu SNP’ler birbirleri ile genetik olarak
baglantilidir. Bu baglantili SNP’ler nesiller aras: ge-
ciste haplotip bloku olarak taginmaktadir. Yegane
kimlik tespitine uygun olmayan bu 6zelligin tek bir
lokustan daha fazla bilgi verecegi gerekgesi ile ak-
rabalik baginin gosterilmesi agisindan faydali ola-
bilecegi ifade edilmektedir.”®

Otozomal kromozomlar {izerinde bulunan
haplotip bloklar1 ayni zamanda X ve Y kromozomu
ile mtDNA iizerinde de bulunmaktadir. X ve Y kro-
mozom analizleri i¢in yaygin olarak STR’lerin olus-
turdugu haplotip bloklar1 kullanilirken, baz:
durumlarda diisiik mutasyon oranlar: nedeni ile
SNP’ler de faydal olabilmektedir. Thomas ve ark.,

adli amagli kullanim i¢in 25 X-SNP belirtecini ige-
ren bir set gelistirmiglerdir.?® Y-SNP’ler ise rutinde
haplogruplarin tanimlanmasinda ve bazi durum-
larda da biyocografik ata soyu tahmininde kulla-
nilmaktadir.”*° Ebeveynlerden sadece birinden
aktarilan mtDNA ve Y kromozomunun iizerinde
bulunan SNP’ler ile yiiksek ayrim giiciine ulasila-
madigindan, ¢cogu adli olguda sinirh kullanimi var-
dir. Rekombinasyon olmamasi ve diisiik mutasyon
orani nedeni ile bu SNP’ler evrim ¢aligmalari ve ak-
rabalik analizlerinde, dzellikle referans ornekler ile
delil 6rneginin birkag nesil farkli oldugu olgularda
bilgi verici olabilmektedir.

3. ATA SOYU BELIRTECI TEK NUKLEQTID POLIMORFiZMLER

Bazen STR profilinin olusturuldugu, ancak muhte-
mel inceleme parametreleri ile yapilan kargilagtir-
malarda hicbir eslesme olmadig: gerekgesi ile
aydinlatilamayan adli olaylarin varlig: bilinmekte-
dir. Adli STR lokuslar kimliklendirmede giiclii bir
aragtir. Fakat populasyonlar arasinda allel paylagim
derecelerinin ¢ok yiiksek olmas: nedeni ile, bir ki-
sinin genetik olarak biyocografik atasini tanimla-
mada uygun degildir.

Y kromozomu ve mtDNA iizerinde bulunan
bazi1 SNP’ler insan popiilasyonunun evrimsel &y-
kiisiinti canlandirmada kullanilabilir ve bu yiizden
bir kimsenin genetik ata soyu hakkinda sonug ¢1-
karilabilir.?3! Bu amag igin tiretilen Y-SNP panel-
leri ile mtDNA SNP panelleri de bulunmaktadir.
Y-SNP panelleri ile Y kromozomunda meydana
gelen mutasyonlar takip edilerek diinya tizerindeki
ilk erkege kadar uzanan soyagaci, mtDNA SNP pa-
nelleri ile de mtDNA iizerinde meydana gelen mu-
tasyonlar takip edilerek ilk kadina uzanan soyagaci
cikarilabilmektedir. Bununla birlikte, uniparental
kalitim nedeni ile insan genomunun sinirh temsili
soz konusudur.

Otozomal kromozomlarda bulunan ve ata soyu
bilgisi sunan SNP’lerin 6zellikleri, diinya iizerinde
farkl: populasyonlarda farkli frekansta olugsmalari-
dir. Cok sayida SNP’nin ilgili major populasyon
icinde bulunma siklig1 degerlendirilerek, cografi
koken konusunda tahmin yapilabilmektedir. Biyo-
cografik ata soyu tahmini yapmak i¢in kullanilan
otozomal SNP’lerin, kimliklendirme testinde kul-
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lanilan SNP’lerin aksine diisiik heterozigotluk ve
ylksek Fst degerine sahip olmasi gerekmekte-
dir.3>3

Bu SNP grubu ile bir biyolojik 6rnegin veya bir
kisinin ata soyu orijini ortaya ¢ikarilabilir, fakat di-
rekt fiziksel 6zellikler test edilemez. Bununla bir-
likte, bir kisinin genel gorintimié hakkinda
sundugu endirekt sinirh bilgi ile bir olayda saldir-
gan tarifi yapmaya yardimeci olabilecek bir potansi-
yeli de bulunmaktadar.

Bu amagla gelistirilen SNP setlerinin ilki Av-
rupa, Afrika ve Dogu Asya populasyonlarinin ayri-
minda kullanilmak tizere secilen 34 SNP (34-plex
SNP)’den olusmaktadir.?® Daha sonra bu sete Av-
rupa ile Giiney Asya populasyonlar: arasinda ayrim
yapabilecek 23 SNP’den olusan bir bagka set eklen-
migtir. Olusturulan yeni set “Eurasiaplex” olarak
adlandirilmigtir.3* Avrupa ortak ¢aligmalar1 siir-
diirmiis ve Okyanusya’y1 igine alacak sekilde SNP
setini genisletmistir. “Euroforgen” olarak isimlen-
dirilen bu genisletilmis sette Avrupa, Afrika, Dogu
Asya ve Okyanusya populasyonlari arasinda ayrim
yapabilmenin miimkiin olabilecegi belirtilmigtir.®
Bundan bagka, 29 SNP ile olusturulan “Pacifiplex”
set ile de 34-plex sete ek olarak kullanildiginda
Avustralya ve Pasifik bolgesi populasyonlar: ara-
sinda ayrim yapilabilmesinin miimkiin olabilecegi
ileri siiriilmiistiir.®® Yukarida sozii edilen SNP set-
leri dikkate alinarak cesitli ticari firmalar tarafin-

dan kitler hazirlanmigtir.3738

Ata soy bilgisi sunan SNP setinin bir adli
olayda kullanilmas ise ilk kez 2003 yilinda Loui-
siana’da bir seri cinayet olayinin aragtirilmasi ile il-
gilidir. Bu caligmada, icerisinde 73 ata soyu
bilgilendirici belirtecin bulundugu bir panele da-
yal1 olarak ata soyu hesaplamalar: degisen giiven
araliklarinda sunulmustur (DNAWitness kit, ver-
sion 2.0). Analiz sonucunda, delil kaynaginin pri-
mer olarak Afrika orijinli oldugu (oran %85) ve
%15 gibi kii¢tik bir oranda yerli Amerikan karigimi
bulundugu gosterilmistir. Bu karisim orami siyah
tenli biri ile iligkilendirilmis ve arastirmalar bu
yone dogru yonlendirilmigtir.'® 2004 yilinda Mad-
rid’e yapilan teror saldirisinda siiphelilerin biyo-
cografik kokenleri konusunda tahmin ytiriitebil-
mek icin ise “34-plex AIM-SNP” seti kullanilmis ve

stiphelilerden birinin Kuzey Afrika kokenli olabi-
lecegi sonucu ¢ikarilmigtir.®

Ata soyu tahmini %100 dogrulukla gercekles-
mektedir. Farkl dilleri konugan Avrupa i¢inde po-
pulasyon hareketleri kisith oldugu i¢in genetik
sonugclarla cografi lokasyonu iligkilendirmenin kis-
men miimkiin olabilecegi, buna karsin ABD gibi
populasyon hareketlerinin daha akigkan oldugu il-
kelerde ise bu degerlendirmenin daha zor olabile-
cegi belirtilmektedir.*

FENOTIP BELIRTECI TEK NUKLEOTID POLIMORFiZMLER

Ata soyu bilgisi veren belirtecler potansiyel olarak
stiphelinin dis goriiniisii ile ilgili bilgi edinmekte
faydali olabilmektedir. Ancak, onlar sadece biyo-
cografik ata soyunun ilettigi fenotipi dolayl olarak
6l¢mektedirler. Bu yiizden, bir kisinin fiziksel go-
rintimiind tanimlamada oldukga sinirl degere sa-
hiptirler ve bu nedenle bilgilendirici deger her olgu
bazinda dikkatle ele alinmalidir. Fenotipik 6zellik-
leri tanimlayan SNP’ler ise bir sugun failini tanim-
lamak i¢in daha dogru fenotip tahmini yapacak
ozellikte olmalidir. Ozellikle siiphelisi olmayan
olay yeri lekeleri ile kitlesel felaketlerde higbir
DNA profili ile eglesme olmadig: ve bagka bir delil
elde edilemedigi durumlarda kullanilabilir. Uygun
fenotipik belirtecler tanimlanabildigi takdirde,
kimligi mechul insan kalintilarinda yiiz seklinin ve
kafatas1 yapisinin belirlenebilmesi gibi antropolojik
caligmalarda da degerli olabilecektir. Bir kisi en iyi
sekilde renk, agirhik, yiiz sekli gibi dig goriiniise da-
yali gorsel 6zelliklerle tarif edilebilir. Bu 6zellikle-
kalitsal
bulunmaktadir. Bu nedenle farkl fenotipik 6zel-

rin tamaminda ozelliklerin  etkisi
liklerden sorumlu basit ve kompleks genetik poli-
morfizmlerin tanimlanmasi ile dig goriiniigse dayal

ozelliklerin tahmini miimkiin olabilir.

Simdiye kadar, fenotipik ozellikleri iceren
SNP’ler konusunda en fazla pigmentasyona dayali
SNP’ler iizerine yogunlasilmistir. Pigmentasyon
genleri ile ilgili SNP’ler sag, deri ve goz rengi feno-
tipleri ile iligkili bulunmugtur.*

Fiziksel 6zellik tahminine dayal ilk adli feno-
tiplendirme caligmas: Ingiltere Adli Bilimler Ensti-
tiisti tarafindan gerceklestirilmis; kizil sa¢ rengi ile
iligkili olan melanokortin 1 reseptér (MC1R) geni
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i¢in basit bir test gelistirilmigtir.* Ardindan HERC2,
OCA2, SLC24A4, SLC45A2, TYR ve IRF4 genleri ile
calismalar yapilmigtir.***® Son dénemlerde, bu ¢alig-
malardan elde edilen bilgiler 15131nda mavi ve kah-
verengi goz rengi tahminine yardimci olmak i¢in
“IrisPlex” test kiti gelistirilmistir. Alt1 SNP (HERC2,
OCA2, SLC24A4, SLC45A2, TYR ve IRF4)’nin bir-
likte analizinin yapildig1 “IrisPlex” testinin duyarli-
lik ve 6zgiilliik gibi adli validasyon ¢aligmalarinin da
yapildig1 belirtilmektedir.**>° Bu setin yaninda, ge-
listirilen “HIrisPlex” seti ile de sa¢ ve goz rengi tah-
mini yapilabilecegi ileri siiriilmektedir.!

Insan genomunun igerigi ve dogas ile ilgili
kesfedilmemis ¢ok fazla bilgi oldugu i¢in, ilave fe-
notipik karakterleri kodlayan genetik varyantlarin
kesfedilecegi ve muhtemelen gelecekte yiiz 6zel-
likleri ile iligkili SNP’lerin tanimlanarak aragtirma-
cilara saldirganin olas1 goriintiisii hakkinda bilgi
sunabilecegi beklentileri vardir. Ancak, ¢ok genli
ozelliklerin kompleksligi ile yaslanma ve ¢evre gibi
dis faktorler nedeni ile secilen birka¢ SNP ile bir
ornegin kaynagini belirlemede kusursuz gériintii
sunmanin da pek olasi olamayacag: ifade edilmek-
tedir.* Bununla birlikte, kompleks filogenik 6zel-
likte olan pigmentasyon genlerinin ¢oziimlene-
bilmis olmasi, yiiz morfolojisi ve agirlik gibi diger
kalitsal 6zelliklerin tahminini yapabilecek SNP’le-
rin kegfedilecegi umudunu da yiikseltmektedir.

I ETIK YAKLASIMLAR

STR’ler ile ayni amagla kullanilan kimlik tespit
SNP’leri, STR’ler gibi donér hakkinda bireysel ve
6zel bilgi saglama konusunda ¢ok az bilgi verici
ozellige sahiptir. Bu yiizden, bu lokuslarin gizlilikle
ilgili bir endige tasimayacag ifade edilebilir. Sanc-
hez ve ark., algilanan gizlilik riski endiselerini en
aza indirmek ic¢in kimliklendirme amacli olmak
tizere kullanilacak SNP panelinde herhangi bir
genden en az 100 kb uzaklikta olan SNP’leri seg-
mislerdir.’® Aym gizlilik kriterleri soy tespitine da-
yali SNP’lere de uygulanmaktadir. Soy tespitine
esas olarak secilecek SNP’ler i¢in de bir hastalik ile
yakin iligkili olmayanlar tercih edilmektedir.

Ata soyu bilgilendirici SNP’ler i¢in durum
biraz daha farklidir. Ata soyu tahmini ile 1rk ve et-

nisiteye dayal fiziksel goriintii tahmini yapilabil-
mektedir. Bu nedenle ata soyu tahmini ile irksal ve
etnik ayrima dayali fiziksel goriintii tahmininin
kullanighlig: arasinda ¢ok iyi denge kurulmas: ge-
rektigi ifade edilmektedir.’

Deri, goz, sag rengi ile muhtemel boy ve yiiz
ozellikleri gibi fiziksel goriintii tahmininde ise giz-
lilik sorunu olarak dikkate alinmasi gereken bir du-
rumun olamayacag ileri stiriilmektedir. Bir kisinin
goriiniimii DNA tiplendirme olmadan fark edilebi-
lir oldugundan, fenotip tahmini i¢in DNA poli-
morfizminin kullanilmasinin tartigmali olmamas:
gerektigi ifade edilmektedir. Kayser ve Schneider,
sa¢ ve goz rengi gibi 6zelliklerin 6zel bilgi olarak
distiniilemeyecegini, bu bilgilerin herkes tarafin-
dan biliniyor oldugunu dile getirmislerdir.>* Arasg-
tirmacilar ayni zamanda adli fenotiplendirme veya
eksternal gorsel karakterler olarak adlandirilan bu
fenotipik tahminin sadece kaynag: bilinmeyen olay
yeri 6rneklerine uygulanacagini, bu nedenle kisi-
lik haklarina saldir1 olarak disiiniilemeyecegini de
ifade etmiglerdir.”* Tutuklamalarda da fenotipik
SNP profili degil, siiphelinin STR profilinin olus-
turulacagy ve delil profili ile STR profilinin karsi-
lagtirilarak kesin sonuca ulagilacag: ifade edilmisgtir.

Biitiin bu acgiklamalara kargin, fenotipe dayal
SNP’ler ile ata soyu belirteci SNP’lerinin kullanil-
mas1 konusuna mesafeli yaklagim s6z konusudur.
Avrupa tilkelerinden Hollanda ve Birlesik Kral-
lik’ta fenotipik belirteclerin kullanimi kabul gé-
rirken Belcika’da yasaktir>? ABD ise adli
fenotiplendirme konusunda federal bir yasaya
sahip degildir. Wyoming, Rhode Island ve Indiana
gibi cesitli eyaletlerde DNA’n1n fiziksel bilgiyi or-
taya ¢ikarmak icin kullanilmasi yasaklanmistir.
Vermont'ta ise adli fenotiplendirme i¢in DNA’nin
kullanilmas: yasaklanmamaigtir, ancak DNA’y1 kul-
lanarak genetik hastaliklara sebep olabilecek gen-
lerle ilgili bilgi edinilmesi yasaktir.>

Koops ve Schellekens, adli amagli olarak izin
verilen fenotiplendirme seviyesinin yazili kurallar
cercevesinde olmasi gerektigini ifade etmiglerdir.>®
Tanimlanmis kurallar dahilinde adli fenotiplendir-
meye izin veren tek iilkenin de Hollanda oldugu
belirtilmektedir.*! Bu iilkede kriminal arastirma-
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larda sag ve goz rengi gibi dis goriintise dayali gor-
sel 6zelliklerin kullanilmasina izin verilmistir. Ge-
netik hastaliklara yatkinlik, agresif davranislara
egilim gibi saglikla ilgili konularin adli amagh aras-
tirmalarda kullanilmas: Hollanda yasalarinda izne
tabii degildir.

0 SONUC

Adli amacgh kimliklendirmede SNP’lerin yakin ge-
lecekte STR lokuslarina alternatif olarak kullanila-
bilecegi oOngoriilmemektedir. Bununla birlikte
SNP’ler, ileri derecede parcalanmig DNA 6rnekleri
ile akrabalik analizlerinde ayrim giiciinii yiikselt-

mede, kayip ve kimligi mechul kalintilarin kimlik-
lendirilmesi gibi zorlu adli olgularin analizinde
6nemli bir rol iistlenebicegi gibi, stiphelisi olmayan
bazi olaylarda aragtirma alanini daraltmak i¢in hiz-
met edebilecektir. Ozellikle ata soy belirteci
SNP’ler ve fenotip belirteci SNP’ler adli sorustur-
maya yon vermek gibi daha 6zellesmis uygulama-
larda kullanilabilir. Cogu zorlu biyolojik 6rneklerin
genetik karakterizasyonunda objektif, giivenilir ve
gecerli sonuglar saglayan arag secenegini artirmak
i¢in uygun SNP’lerin tanimlanmasi ve SNP analiz
tekniklerinin gelistirilmesine yonelik daha fazla ¢a-
banin harcanmasi beklenmektedir.
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