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Y-STR Belirtecleri:
Adli Onemi ve Terminolojisi

Y-STR Markers:
Forensic Value and Terminology: Review

OZET insanlarda atasal kalitim gosteren deoksiriboniikleik asit (DNA) dizileri arasindaki farkliliklar
cesitli mutasyonlarin uzun yillar boyunca birikimi sonucu olugmustur. Y kromozomunun sahip
oldugu non-homolog bélgedeki haplotip degismeden bir sonraki nesile aktarilir. Ayni atasal soydan
kigiler ayn1 Y kromozom haplotipi igerirler ve babadan ogula holandrik kalitim gosterirler. Y
kromozomu polimorfizmleri evrim ve antropolojik ¢alismalar, babalik davalari, soykok aragtirmalar
ve adli kimliklendirme c¢aligmalar1 igin yararhdir. Bazen adli vakalarin uygulanmasinda
tiplendirilebilir DNA 6rnegi sinirh olabilir. Bu durumda yiiksek oranda polimorfik belirteglerin
kullanim1 birbiri ile ilgili olmayan bireylerin ayirt edilmesi i¢in ihtiya¢ duyulan belirteg sayisinin
en aza indirgenmesi bakimindan avantajli olmaktadir. Adli ¢aligmalarda STR (Kisa tekrar dizileri)
belirtegleri yiiksek ayirim giicii ve analiz sonuglarina kolay ulasilabilirlik nedeniyle tercih
edilmektedirler. Bu belirteglerin bir alt grubu Y-kromozomal mikrosatellitler yani Y-STR’lerdir. $u
anda insan Y kromozomu {izerinde bulunan yaklasik 220 STR belirteci adli genetik ¢aligmalar igin
kullanilmaktadir ancak, biiyiik ¢ogunlugu icin sekans varyasyonu ve ayirim kapasitesi hakkindaki
bilgi yeterli degildir. DYS19, DYS385, DYS3891, DYS38911, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393,
DYS438 ve DYS439 adli alanda siklikla kullanilan belirteglerdir. Y-STR’ler cinsel saldir1 olaylarinda
eser miktardaki erkek-disi hiicre karigimi 6rneklerinde erkek bilegene ait DNA’nin tiplendirilmesi
i¢in uygundurlar. Y-STR’ler babalik davalarinda erkek ¢ocuk ile baba arasinda baglant1 kurulmasini
saglar. Ayrica bazi Y-STR haplotipleri cografik ve irka bagh varyasyonlar gosterdiklerinden adli
lekelerin analizinde DNA vericisinin 1rksal orijini hakkinda bilgi vermektedirler.

Anahtar Kelimeler: Y kromozomu; mikrosatelit tekrarlari; adli genetik

ABSTRACT The differences between DNA sequences which reveal ancestoral heritage among peo-
ple are composed of several mutations that accumulated over many years. The haplotype on the
non- homologous region of the Y chromosome is transferred to the next generation without chang-
ing. Individuals belonging to the same paternal lineage have the same Y chromosomal haplotypes
and present holandric heritage descending from father to son. Y chromosomal polymorphisms are
useful for evolutionary and anthropological studies, paternity cases, lineage and forensic identifi-
cation. Sometimes in forensic genetic cases typeable DNA sample can be limited. In such a case the
usage of highly polymorphic markers to seperate individuals who are not relatives, is advantageous
in terms of reducing the required marker number to minimum. In forensic applications STR (Short
Tandem Repeat) markers are preferred because of high discrimination power and easy access to
analysis results. A subgroup of these markers are Y-chromosomal microsatellites namely, Y-STRs.
Currently about 220 different male specific STRs on the human Y chromosome are used in foren-
sic genetics but, for most of them relevant data on sequence variation and discriminatory capacity
are still scarce. DYS19, DYS385, DYS389I, DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS438
ve DYS439 are frequently used markers in forensics. Y-STRs are feasible for typing male DNA in
trace quantities of mixed male-female DNA samples in forensic sexual assault cases. Furthermore,
as Y-STR haplotypes show geographic and racial variations they also give information about the
DNA donor’s racial origin in forensic stains.

Key Words: Y chromosome; microsatellite repeats; forensic genetics
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I Y-KROMOZOMU VE UZERINDEKI STR'LER

kromozomuna 6zel kisa tekrar dizilerinin
-! (Y-STR) analizi adli genetik calisan labora-
tuvarlar i¢in 6nemli bir aractir. Mitokon-
driyal DNA’da oldugu gibi Y-STR haplotipleri
bircok birey tarafindan paylasilan non-rekombine
soydan gelen bilgiyi ifade eder. Son on yilda, adli
vakalarda Y kromozomuna 6zel bilginin kullanil-
mas1 6nem kazanmigtir ¢linkii, babalik davalarinda
ve otozomal STR’lerin net sonuglar vermedigi
erkek-disi 6rnek karigimlarinda erkek profili Y-
STR belirtegleri ile belirlenebilmektedir.!

Y kromozomu {iizerinde bulunan bolgelerden
biri de heterokromatin bir bolge olan Non Rekom-
bine bolgesidir (NRY). Adli uygulamalar i¢in elve-
rigli olan Y-STR’ler NRY bdlgesi i¢inde bulunur.
Bu bolge babadan ogula degismeden aktarilir. NRY
¢ok sayida X-Y homologu veya Y otozomal homo-
log dizileri igerir. Bu nedenle erkege 6zel identifi-
kasyon agisindan onemlidir. Erkege ozel ve
polimorfik yeni Y-STR’ler tanimlanirken uygula-
nacak ilk asama sekans veritabani bilgilerinin yani
Y kromozomu tizerindeki DNA dizilerinin gézden
gecirilmesidir. Y kromozomu {izerindeki tekrar
eden DNA dizileri haritalanmigtir.? Y kromozo-
munda yaklagik 220 Y-STR belirteci bulunmakta-
dir3* En sik kullanilan  Y-STR belirtecleri
sunlardir: DYS19, DYS385, DYS3891, DYS3891I,
DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS438 ve
DYS439. Bu belirtegler Y Kromozom Haplotip Re-
ferans Veri Tabani'nmin (YHRD) cekirdek grubunu
olustururlar. Y-STR’lerin ortalama mutasyon oran-

Y-STR BELIRTEGCLERI: ADLI ONEMI VE TERMINOLOJiSi

lar1 jenerasyon bagina yaklagik %0.2’dir.>¢ STR’ler
yliksek polimorfizme sahip oldugundan adli bilim-
lerde tercih edilen belirtecler olmuglardir. Y-
STR’lerin Y kromozomunun non-rekombine
kisminda bulunmas: onlar1 soy ve kalitim ¢aligma-
lar1 i¢in kullanigh yapmaktadar.”

Y-KROMOZOMU STRLERININ KULLANIM ALANLARI,
AVANTAJLARI VE DEZAVANTAJLARI

Y-kromozomu tizerindeki STR’ler adli vakalar, go¢
ve evrim ¢aligmalari, babalik davalar: gibi kullanim
alanlarina sahip olup, avantajlar1 ve dezavantajlar
Tablo 1’de belirtilmistir.?

Y-KROMOZOMU STR'LERININ ADLi ALANDA KULLANIMI

Y kromozomunun {izerinde bir seri STR tanimlan-
mig, multipleks PCR ¢aligmalarinda gelistirilmis ve
bu sayede akraba olmayan erkekler arasinda ayirim
yapilabilmesi saglanmistir. Y-STR testleri ¢oklu te-
caviiz olaylarina katilanlarin sayisinin belirlenme-
sine yardimci olmaktadir. Boyle durumlarda
tecaviiz stiphelilerinin karigitk DNA profillerine
rastlanilir. Dolayisiyla lokus bagina gozlenen pik-
lerin sayis1 birden fazla ise yakin pik boylarinin yo-
rumlanmas: gerekir. En ¢ok kullanilan Y-STR
belirtegleri polimorfik lokus DYS385 haric¢ tek
kopya lokusa sahiptirler.” Y kromozomu iizerinde
¢ok sayida STR lokusu tanimlanmasina ragmen bu
lokuslarin ¢ogu adli alanda kullanilamamaktadur.'

Y-STR genotiplere dayali olan haplotipler cin-
sel taciz ve tecaviiz vakalarindan alinan erkek DNA
materyalinin karakterizasyonu i¢in kullamighdir. Y
kromozomu haplotip bilgileri kurban ve suglu

TABLO 1: Y-STR'lerin kullanim alanlari, avantaj ve dezavantajlari.®

Kullanim Alanlan Avantajlan
Cinsel saldir delillerinin oldugu adli vakalar
Babalik Testleri

Kayip Kisilerin Arastinimasi

insan Gég ve Evrim galismalari

Tarih ve Soy Aragtirmalan

Kullanim Alanlan
Adli Olaylar

Dezavantajlar

Tarih ve Soy Arastirmalari

Kayip Kigilerin Aragtinlmasi

Erkek spesifik amplifikasyon(Sperm ve epitel hilcrelerinin ayrilmasi igin ayn ayn ekstraksiyon yapilmasini dnler).
Annenin olmadi§i durumlarda ogul-baba baglantisi saglanabilir.

Ayni soydan gelen erkek akrabalari kullanilabilir.

Rekombinasyonun olmadig durumlarda uzun zaman birbirinden ayr kalmis erkek bireylerin karsilagtinimasini saglar

Soyadlar genelde erkekler tarafindan aktanlir. Bilgileri kagit Gizerinde takip etmenin zor oldugu durumlarda kullanilirlar.

Lokuslar birbirinden bagimsiz degildir. Haplotipler kullaniimalidir
Atasal soylar ayni Y-STR haplotiplerine sahiptir. Bu durumda baba, ogul, kardes, amca ve atasal kuzenler ayirt edilemezler.

Otozomal STR'ler kadar bilgi verici degildirler.
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hiicre tiplerinin ayirimi zor oldugunda, kurban
DNA’sindan gelen sinyal su¢lu DNA’sin1 baskiladi-
ginda veya suglu vazektomi ameliyati gecirmis yada
azospermik (menide sperm bulunmamasi) oldugu
durumlarda 6zellikle kullanighdir.!! Disi ve erkek
DNA karigimlarinin analiz edilmesi gerektigi vaka-
larda Y-STR’ler ayr1 bir 6neme sahiptir. Bu kari-
simlar sik sik cinsel taciz vakalarindan elde edilen
lekelerdir ve bazen bunlar1 sadece otozomal STR
analizi yoluyla degerlendirmek giictiir. Dolayisiyla,
Y kromozomal STR’lerin adli vaka caligmalarina
uygulanmas: otozomal STR tiplendirilmesinden
daha kullanigh ve bilgi verici olabilmektedir. Ozel-
likle iki veya daha fazla erkek bireyden alinan DNA
karigimlar: varsa veya erkek siipheli bilinmiyorsa
ya da sadece kurban ve siipheliden gelen karisik
DNA 6rnegi varsa bu durumlarda Y-STR’ler bilgi-
lendirici olmaktadirlar.'?

Y kromozomuna spesifik Y-STR’ler adli vaka-
larda erkek bireylerin tanimlanmasinda popiiler
araclar haline gelmistir. Y-STR erkege spesifik
DNA iizerinde yer aldigindan disi DNA’s1 ile tepki
vermez."

Y-STR’ler ¢ok az miktardaki biyolojik numu-
nelerin analizinin yapilabilmesini saglamaktadar.
Ornegin, meni ve epitel hiicreleri karisimina sik-
likla rastlanir ve bunlarin otozomal STR ile identi-
fikasyonu her zaman basarili degildir. Bir kari-
simdaki min6r komponentler %5’ten fazla olursa
ancak bu durumda otozomal STR’ler ile ¢alisilabi-
lirler. Y-STR uygulamas: disi DNA’s1 igeren kari-
simda az miktardaki erkek DNA’sinin belirlenme-
sini saglamaktadir."* Y kromozomu STR tiplendir-
mesine dayanilarak yapilan ayrigtirma caligmalar:
i¢in gelisme ¢abalari devam etmektedir. Bir 6rnek-
teki erkek katilimc1 ve erkek-disi katilimcilara ait
oraninin miktar olarak belirlenmesi 6nemlidir.”® 11
Y-STR’nin alelik durumlarini birlegtirerek test edi-
len orneklerin %93.8’inde ayirim saglayan ve kap-
saml bilgi veren haplotipler olusturulmustur.'®

Otozomal STR’ler i¢in cinsel saldir1 olayla-
rinda karigim Ornegindeki disi DNA’s1 yiiksek
oranda ise erkek DNA’sinin amplifikasyonu ve be-
lirlenmesi maskelenebilmektedir. Y-STR’lerin uy-
gulanmas1 sayesinde amplifikasyon profilinden
disiye ait 6rnek uzaklastirilir boylece analiz iglemi
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daha kolay yapilabilir.'” Y-STR belirteglerinin ap-
likasyonu, disi-erkek karigimlarinin analizinde
sperm ve disi epitelyum hiicreleri i¢in farkl farkh
ekstraksiyon yapilmas: ihtiyacini bertaraf etmek-
tedir. Vazektomi ameliyat: olmus veya azospermik
erkeklerden ya da sperm icermeyen viicut sivisi ka-
risimlarindan olusan 6rnek karigimlarinda ekstrak-
siyon prosediirleri sinirh iglev gormektedir.
Y-STR’lerin kullanildig1 diger uygulamalar; atasal
kalitim galismalar: ve erkek ¢cocugun babas: kayip
oldugu durumlarda, baba tarafindan erkek akraba
profilinin akrabalig1 desteklemek amaciyla referans
olarak kullanildig1 vakalardir. Otozomal STR’lerle
karsilastirildiginda Y-STR’lerin asil kisitlamasi
sudur; pek ¢cok Y kromozomunda rekombinasyon
eksikligine baglh olarak ayirim giicti azalmigtir."”

IADLi UYGULAMALAR iGIN LOKUS SEGIMi

Adli genetik ¢aligmalar i¢in kullanilan Y-STR’le-
rin ¢ogu icin sekans varyasyonu ve ayirim kapasi-
tesi hakkindaki bilgi yeterli degildir. Cok sayida
belirtecin kullanilabilir olmasi1 gercegine ragmen
adli genetik arastirmalar i¢in yeni STR’lerin segil-
mesinde baz kriterler 6ngoriilmektedir.!

1. Eser miktarlarda DNA’nin adli amagl ince-
lenmesinde biiyiik multiplekslerin kullanimi bir-
cok belirtecin hizli tiplendirmesini saglamak
acisindan 6nemlidir. Boylece Y-STR’ler secildi-
ginde multipleks kullanimi 6nerilir.

2. Adli analizlerde delillerdeki DNA karigim-
larina katilan bireylerin sayisini belirlemek i¢in Y-
STR’ler sik¢a kullanilir. Bu amagla tek kopya
lokuslarin kullanilmasi idealdir. Multikopya lokus-
larindan net sonug¢larin ¢ikarilmasi zor olabilir.!

3. Eger polimorfik basit ve kompleks Y-
STR’ler arasinda bir tercih s6z konusu ise dncelik
basit Y-STR’lere verilmelidir.

4. Yeni bir Y-STR’nin mevcut Y-STR grubuna
eklenmesi diigtiniilityorsa, orijinal Y-STR’ler grubu
tarafindan elde edilen bilgiye ekleyecegi ilave bilgi
incelenmelidir. Y-spesifik lokuslar arasinda re-
kombinasyon eksikligine bagh olarak tiim haplotip
tek bir belirte¢ olarak taginir. Bir grup STR ile ta-
nimlanan haplotip cesitliligi tiim haplotipin frekans
tahmini ile hesaplanabilir. Haplotip ¢esitliligi tek
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bir lokustaki ortalama ¢esitliligin kombinasyonu ile
tahmin edilemez. Bir populasyondaki tek lokus ce-
sitliligine etki eden ana faktorlerden en 6nemlisi
Y-STR alellerindeki ayr1 soylarin varlig: ve her bir
soyda mutasyonla olusan varyasyonlardir. Adli ge-
netikte Y-STR haplotip ayirim kapasitesini arttir-
mak amaciyla en iyi belirteci segmek i¢in Y-STR
cesitliliginin  spesifik populasyonlardansa Y-
SNP’lerle tanimlanmig haplogruplarda ¢alisilmasi

tavsiye edilir.!

Y KROMOZOMU LOKUS VE
ALEL TERMINOLOUISI

Adli bilimler ve populasyon genetigi alanlarinda ile-
tisim ve bilgilerin karsilagtirilmas: agisindan ortak
terimlerin kullanilmas: 6nemlidir. Ayn1 STR belir-
tegleri i¢in farkh terminolojinin kullanilmasi, labo-
ratuvarlar aras1 bilgi alhgverisinde ve yeni
belirteclerinde oldugu yeterlilik testlerinin karsilas-
tirilmasinda konusunda zorluklar yaratmaktadir.!”
Y-STR’ler kullanilarak yapilan adli analizler {izerine
ilk 6nerilerin yayinlanmasinin ardindan, son yillarda
¢ok sayida yeni belirtecin ortaya ¢ikmasi ile birlikte
Uluslararas1 Adli Genetik Grubu DNA Komisyonu
(ISFG) adli alanda hala mevcut olan ikilemleri gi-

dermek icin baz1 ek 6neriler yayinlamigtir.”

LOKUS TERMINOLOJiSi

Lokus terminolojisi sekans ifadesi ve STR’lerin ya-
pist iizerine oneriler detaylandirilmigtir.?22 Y-STR
lokus terminolojisi ile alakal esas konu birden fazla
STR lokusunun ayni primer cifti ile amplifiye ol-
masidir. Bu durum,

1. Lokus multiplikasyonu ile ¢oklu primer bag-
lanma boélgelerinin ortaya ¢ikmasindan ileri gele-
bilir.

2. Bir primer ifti arasinda yer alan iki ayr Y-

STR lokusunun varligina bagli olarak da ortaya ¢i-
kabilir.

Coklu primer baglanma bolgeleri Y-STR’lerde
otozomal STR’lere gore daha sik gozlenmektedir.
Bu durum insan Y kromozomunun ¢ok sayida tek-
rar dizileri iceren yapisindan ileri gelmektedir.!

1. Birden fazla Y spesifik lokusun tek bir pri-
mer cifti ile amplifiye edildigi durumlar vardir ve
her bir PCR iiriinii belirli spesifik bir lokusa tahsis
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edilemez. DYS385 bunun bir érnegi olup iki am-
plifiye fragmenti bazen DYS385a ve DYS385b ola-
rak isimlendirilmesine ragmen PCR geleneksel
yoldan uygulandiysa, bunlar1 a/b olarak ifade
etmek dogru degildir.?"*? Dolayisiyla “DYS 385 lo-
kusu” terimi bu belirtece uygulanmalidir ve goz-
lemlenen fragmentler genotipler olarak ele
alinmaly, aleller tire (-) ile ayrilmalidir. Ornegin
DYS385* 11-14. Ayni durum multikopya STR’ler
i¢in gegerlidir. Ornegin DYS459 ve DYS464, bu-
rada farkli amplifikasyon tiriinleri arasindaki ayi-
rim olas1 degildir. Eger genetik analiz farkh
Y-STR’lerin ayr1 ayr identifikasyonunu saglarsa
DYS385 ornegindeki gibi, bunlar DYS# a*# ve
DYS#b*#olarak ifade edilmelidirler. Ornegin
DYS385a*11 ve DYS385b*14.!

2. Y-STR’lerin duplikasyonu ile ilgili bir¢ok
caligma mevcuttur. Burada genelde tek kopya var-
dir ve kopyalardan birinde tekrar eden birimlerin
sayisini degistiren bir mutasyon mevcuttur. Orne-
gin DYS19, DYS385, DYS389, DYS390, DYS391,
DYS393, DYS437 ve DYS439.>% Bu durumda goz-
lemlenen fragmentler genotipler olarak ele alin-
malidir ve iki alel tire ile ayrilmalidir. Boyle
duplikasyonlarin sikliklarinin rapor edilmesi iki
veya daha fazla DNA fragmentinin dogru bir se-
kilde yorumlanmasi i¢in 6nem tagimaktadir, ¢iinkii
bu tiir sonuglar karigitk DNA profilleri i¢in yanlig
yorumlanabilir.!

3. Bazi durumlarda iki ayr1 Y-STR birbirinden
ayr1 tek bir amplikonda, lokusa spesifik primerler
tarafindan ayri ayn tiplendirmeye olanak saglaya-
cak sekilde bulunabilirler. Tki Y-STR arasinda ay-
rim1 saglayacak veya degisken tekrar bloklarindan
birini diglayarak amplikon biiyiikliigiinii azaltmak
i¢in yeni primerler dizayn edilirse 50 STR DYS#.1
ve DYS#.2. seklinde ifade edilmelidir. 50 STR’yi
ISFG ile uyumlu olacak sekilde tanimlamak i¢in li-
teratiirde veya ilk veritabani girisinde, tercihen
GenBank’da orijinal olarak tarif edilen DNA ipligi
kullanilir. Gusmao ve ark. GATAH4 i¢in bu termi-
nolojiyi 6nermiglerdir.?* DYS448, DYS449 ve
DYS552 iki Y-STR bolgesi icermektedirler. Eger lo-
kuslar ayr1 ayr1 amplifiye edilirlerse DYS448.1 ve
DYS448.2, DYS449.1 ve DYS449.2 ve DYS552.1 ve
DYS552.2 olarak ifade edilmelidirler.

Turkiye Klinikleri ] Foren Med 2011;8(2)
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ALEL TERMINOLOJISININ OLUSTURULMASI

Eger mevcut standart kurallar takip edilmeyecekse,
terminolojideki degisikliklerden kaynaklanan
karigikliklar: 6nlemek i¢in kullanilan Y-STR ter-
minolojisi degistirilmemelidir. Bu durum Y-
STR’lerden DYS19, DYS385, DYS3891, DYS3891II,
DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS438 ve
DYS439’e uygulanmaktadir. Bu belirtegler iyi bili-
nen veri tabanlarinda yer alan, adli alanda sik¢a
kullanilan ticari kitlerdir ve Y Kromozom Haplotip
Referans Veri Tabani’'nin (YHRD) ¢ekirdek gru-
bunu olugtururlar. YHRD ve Amerika’daki SWAG-
DAM (Scientific Working Group on DNA Analysis
Methods) ayn1 terminolojiyi kullanmaktadir.® Bu
nedenle, sekans bilgisinin kullanilabilir olan ve
ISFG’nin DNA komisyonunca kabul edilmis Y-STR
belirtegleri i¢in terminoloji degisikligi 6nerilmez.
Iki veya daha fazla terminolojinin oldugu durum-
larda mevcut standart kurallara en yakin termino-
lojiye oncelik verilmelidir (Ornegin DYS435,
DYS437, DYS460, DYS635, GATA A10 ve GATA
H4).!

TERMINOLOJIDE KURALLAR

Ideal olarak, aleller bireyler arasinda degisiklik gos-
teren basit veya kompleks sekans yapilarindaki top-
lam tekrar sayisina gore isimlendirilmelidir. Tiim
orneklerin dizi analizinin ¢ikarilmas: miimkiin ol-
madigindan, varyasyonun ana kaynagini belirle-
menin tek yolu genis bir araliktaki haplotiplerden
orneklemi yapilan bireylerin dizi analizinin yapil-
masidir. Y-STR’lerin mutasyon oranlar1 Y-SNP’ler-
den 100.000 kez fazla oldugundan tek bir
populasyondan alinan farkl biyiikliikteki aleller-
dense, Y-SNP’leri belirlenmis haplogruplardan ali-
nan orneklerin tercih edilmesi, sekanslar arasindaki
genetik mesafeyi arttiracak ve lokus sekans hetero-
jenitesinin belirlenmesi olasiligini maksimuma ¢1-

kartacaktir.*>»

1. Alellerin sekans verilerinden elde edilen bi-
tisik varyant ve nonvaryant tekrarlarin toplam sa-
yisina gore isimlendirilmesi 6nerilmektedir. Tekrar
eden bloklardaki tek kesintiler lokusun bir kismi
olarak goz 6niinde bulundurulmalidir. (Ornegin
DYS452 CATAC dizisi birgok bolgede diger tek-
rarlar1 kesmektedir ve toplam tekrar sayisina dahil

Turkiye Klinikleri ] Foren Med 2011;8(2)
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edilmelidir). Kompleks bir STR’de ana diziye yakin
yerlesmis olan tek tekrar birimleri ve ana degisken
tekrar aym sekans: icerenler lokus yapisinin par-
cas1 olarak goz 6niinde bulundurulmalidir ¢linki
tim yap1 tek bir diziden gelismis olabilir. Dolayi-
siyla bu tek birimler alel terminolojisine dahil edi-
lirler. Ornegin sekansi ...(GATA)n(GACA)2
(GATA)... varsayilan bir STR alelinin n + 2 + 1 tek-
rar1 oldugu digtiniliir.!

2. Amplifiye olmus bolge boyunca yayilmis
olan nonvaryant tekrarlarin i¢lenmesi terminolo-
jinin standardizasyonunda dezavantaj olabilir
¢linkii adli genetikte nonvaryant tekrarlar1 digla-
yabilen daha kii¢tik fragmentleri amplifiye etmek
icin yeni primerler dizayn edilebilmektedir. Bu
ylizden degisken uzunluklara bitigsik olmayan, 3
veya daha az tekrar birimler iceren ve bityiikliik
varyasyonu gostermeyen tekrar motifleri alel ter-
minolojisine dahil edilmemelidir. Ornegin sekansi
...(GATA), (GACA),Ng(GATA)3 . .olarak varsayi-
lan bir STR’ deki aleller n+2 olarak isimlendirilir,
bitisik olmayan (GATA); tekrari alel terminoloji-
sine dahil edilmez. Y-STR tekrarlarindaki niikleo-
tidlerin says ile karsilagtirildiginda kesinti yapan
bolgedeki niikleotidlerin sayisina dayanarak yapi-
lan ayirim 6nerilmektedir. Eger kesintiye ugrayan
niikleotidlerin sayisi tekrarlardaki niikleotidlerinin
say1sina benzer ya da az ise bu bolge niikleotidlerin
toplam sayisina karsilik gelen bir uzunlukta bir
birim olarak g6z oOniine alinir. Boylece .
.(GATA),(GACA),;N, (GATA)3 . . dizisi n+6 bi-
rimlik tek bir kompleks lokus olarak diisiiniiliirken
...(GATA) (GACA)y)Ns5 (GATA)5. . dizisi n+2ve 3
birimleri ile 2 farkli lokus olarak diistintilebilir. Bu-
rada n + 2 alel terminolojisine dahil edilmelidir.'

3. Bazen ara alellerin varligini gosteren alel
uzunluk varyasyonu tekrarlarin tam sayisindaki
varyasyona ek olarak belirlenebilir. Béyle aleller
insersiyon ve delesyon olaylar ile ortaya ¢ikmis-
lardir. Bir kismi bir tekrar lokusun icinde buluna-
bilir bu durumda alelin Gill ve ark. ile Olaisen ve
ark.nin ¢aligmalarda belirtildigi gibi ifade edilmesi
onerilir.??! Bu tipteki ara aleller YHRD ve Relia-
gene-Promega veri tabanlar tarafindan su lokus-
larda belirlenmistir; DYS19, DYS385, DYS389 I,
DYS390, DYS392, DYS393 ve DYS438.!
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4. Orta biiyiikliikteki aleller mutasyonlar so-
nucu ortaya ¢ikabilirler. Bu durum genellikle PCR
irliiniiniin uzunlugunu degistiren yan dizilerde bir
baz ¢iftinin insersiyon veya delesyonu ile olmakta-
dir. Genel bir 6rnek olarak DYS385 lokusunun yan
bolgesindeki T'nin delesyonu verilebilir. Bu var-
yant sadece delesyon bolgesinin alt kisimlarinda
yer alan ters primer kullanirken belirlenir. Ornegin
Kayser ve ark. tarafindan tarif edilen ilk primerler
ve Y-Plex6TM kitinde bulunanlar (Reliagen) veri-
lebilir.?

Dolay1styla bazi DYS385 alellerinde farkl pri-
mer ¢iftleri (veya ticari kitler) kullanildiginda farkl
alel ifadelerin gézlenmesi beklenir. Bu tiir yan po-
limorfizmleri tagiyan alellerin amplifikasyonunda
farkli primerler kullanildig1 zaman karsilastirma
yapabilmeyi saglayan standart bir terminoloji i¢in
bu varyantlarin tekrar bityiikliigiiniin dahil edil-
memesi 6nerilir. Bunun yerine tam tekrar birimle-
rinin sayisindan sonra belirtilen ek bilgi olarak
diisiiniilmelidirler. Ornegin 11 tekrarli ve tekrar-
dan sonra yukariya dogru 40 bazda T insersiyonu
olan bir alel 11.1 olarak degil 11 (U40Tins) olarak
isimlendirilmelidir. Burada 11 tam tekrar sayisini,
U40 polimorfizmin tekrarin tistten 40. baz ¢iftinde
yer aldigini ve Tins ifadesi T°nin insersiyonunu
ifade eder. DYS385’te tekrarin alt kistmlarinda 74.
ve 80. niikleotidler arasinda yer alan homopolime-
rik T dizisinde bir T delesyonu goriilebilir. Deles-
yonun tam  pozisyonu  bilinmediginden
homopolimerik bolgedeki en yiiksek rakamli son
kismin delesyonunun gdsterilmesi onerilmektedir.
Boylece 18 tekrarin alt kissmdaki homopolimerik
T dizisindeki bir T delesyonu bulunan DYS 385
aleli 17.3 aleli olarak degil, 18 (D80Tdel) olarak
isimlendirilir.!

5. Y-STR’nin yan bélgelerindeki mutasyonlar
alel terminolojisini etkilemez. Ancak primer bag-
lanma bolgesindeki bir nokta mutasyonu bir prime-
rin baglanmasini engelleyebilir ve béylece belirle-
nebilir miktarda PCR driintin eksik kalmasina
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neden olur. Bu durum “Null alel” ile sonuglanir.
DYS391, DYS437, DYS438 ve DYS392 yan bolgele-

rinde nokta mutasyonlar: tarif edilmigtir.?*?
DYS391’de C—G degisimi tekrar dizisinin alt kis-
minda 87. bazda bulunabilir (D87C—G). DYS437
U3C—T, DYS438 D7A—C, ve DYS392 (U180C—G)

mutasyonlar1 bazi bireylerde bulunmaktadir.

6. Kayser ve ark. 166 farkli kromozomuna spe-
sifik STR polimorfizmlerini tarif etmiglerdir. STR
polimorfizmleri populasyon ¢aligmalar: ve adli ge-
netik analizleri i¢in kullanighdirlar. Y-STR’lerin
terminolojisinde eger ilave sekans varyasyonu bu-
lunmuyorsa mevcut oneriler takip edilmelidir."*

Y KROMOZOMU STRLERININ
TERMINOLOUISI IGIN ONERILER

STR’lerin isimlendirilmesi i¢in 6neriler Olaisen ve
ark. tarafindan oOzetlenmistir?! Y kromozom
STR’lerinin kullaniminda benzer prensipler gecer-
lidir. Bunun icin asagida sunulan kriterler vurgu-
lanmaktadar;

1- DNA dizini daima 5’-3’ yoniinde okunur ve
kullanilan DNA dizini veya ilk toplu veri tabani gi-
risinde tercihen Gen Bankasinda orijinal olarak ta-
mmlanmig olmalidir.?

2- Standart olmayan isaretlemelerin evrensel
olarak kullanildig diisiiniildigiinde bunu degistir-
mek anlamsizdir. Ancak, yeni lokuslar1 bulup ta-
nimlayan arastirmacilar standardizasyon siirecini
desteklemek amacryla D#S# isaretlerini kullanma-
lar icin desteklenmektedirler.?!

STR lokuslarinin adli agidan énemi daha 6n-
ceki calismalarda vurgulanmistir, ayrica Y-kromo-
zomuna 0zgii STR lokuslarinin kullanimiyla ilgili
kaynaklar da mevcuttur.”? Ancak, farkli belirteg
gruplarini iceren farkh ticari kitlerin degisik popu-
lasyonlarin analizinde kullanilmasi ile yeni bulgu-
lar ortaya konulmakta dolayisiyla Y-STR alel
terminolojisiyle ilgili 6neri ve ¢aligmalar siirekli ye-
nilenmektedir.
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