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Oz: FOXP2 geni konusma ve dil bozukluklarinda etkili olma bakimindan
tespit edilen ilk gendir. FOXP2, 1980°li yillarm sonunda Ingiltere’de
yasayan Pakistan kokenli bir ailede goriilen konusma ve dil bozukluklarini
arastirirken kesfedilmistir. Literatiire KE ailesi olarak gecen bu aile
University London College’ye bagli Cocuk Sagligi Enstitiisiinde 1990
yilindan itibaren gdzlenmeye baglanmistir. Ug kusaktan 30’a yakin
aile bireyi gozlenmis, yaklagik yarisinda cesitli konusma bozukluklart
belirlenmistir. Arasgtirmacilar bozukluklarin goriildiigii hastalardan aldiklari
DNA ornekleriyle sorunlu genin 7 nolu kromozomda uzun (q) kolun 31
nolu pozisyonunda bulundugunu ortaya koydular. FOXP2 geni insan dist
canlilarda da bulunmaktadir, tiim omurgalilarda 6zellikle de memelilerde iyi
korunmustur. Insan FOXP2 geni, 715 aminoasit uzunlugunda protein zinciri
kodlar. Fare ve sempanzedeki FOXP2 genleri karsilastirildiginda aralarinda
tek bir fark oldugu gériiliir. insan FOXP2 geni farelerdeki FOXP2 geninden
3 yerde, ortak atadan geldigi sempanze ve bonobo FOXP2 geninden ise
yalnizca 2 yerde farklilik gésterir. Gendeki bu mutasyonlarm da son 200
000 yil i¢inde gergeklestigi Enard vd. (2002) tarafindan belirlenmistir.
Insandaki FOXP2 geninin bugiinkii halini almasi ile modern insanin (homo
sapience) anatomik olarak ortaya ¢iktig1 tarih birbiriyle uyumludur. Modern
konusmanin yaklagik 150 000 - 200 000 yil oncesine gittigi yoniindeki
tahminler FOXP2 aragtirmalarinin sonuglartyla da desteklenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Dilin kokeni, FOXP2 geni, dilin evrimi.

Abstract: FOXP2 is the first gene known to be responsible for causing
language and speech disorders. The FOXP2 gene was discovered while
studying speech and language disorders of a Pakistani family living in the
UK at the end of the 1980s. This family, called KE, started to be observed
at the University College London (Institute of Child Health) in 1990. 30
family members from three generations were observed, and it was found that
15 members had speech disorders. By taking DNA samples from patients,
researchers have revealed that the gene is located on the long (q) arm of
chromosome 7 at position 31. The locus was given the official name “SPCH1”
(for speech-and-language-disorder-1) by the Human Genome Nomenclature
committee. The FOXP2 gene is highly conserved in vertebrates (especially
in mammals). The human FOXP2 gene encodes a protein of 715 amino
acids. While the mouse FOXP2 differs in 3 amino acids from human beings,
the chimpanzee and the bonobo FOXP2 genes differ from the human FOXP2
gene in just 2 amino acids. Enard et al. (2002) report that the human FOXP2
gene fixed in 200 000 years ago. These results are consistent with the date of
the anatomically emergence of human being (homo sapience). The results
of the studies on FOXP2 support the prediction that the modern speech
emerged about 150 000 - 200 000 years ago.
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Giris

Dil, insam diger canlilardan ayiran en énemli olgudur. insan dili, diger canlilarin
iletisim bigimlerinden ¢ift eklemlilik, oOzyineleme (recursion) gibi Ozellikleriyle
ayrilir. Dilin bu benzersizligi veya literatiirdeki yaygin terimi kullanacak olursam
“biricikligi” (uniqueness) bilimin en énemli meraklarindan biridir. Dilin kdkeni bu
biricikligin yarattigi pek c¢ok zorlugu da beraberinde getirmektedir. Bu zorluklar
asmak icin antropolojiden biyolojiye pek ¢ok alanda ¢alisma yiiriitilmektedir. Daha
onceki bir ¢caligmamda dilin kokeni ile ilgili arayislarin tarihgesini ve gliniimiizde
bilim diinyasinda bu konuyla ilgili olan tartigmalar1 degerlendirmistim (bk. Kerimoglu
2016). “Dilin Kokeni Arayislart” dist basligiyla konunun farkli yonlerini bir dizi
incelemeyle sunmay1 hedefliyorum. Bu inceleme “Dilin Kdkeni Arayiglar1” bashigt
altinda yaptigim ¢aligmalarin ikincisi olma Ozelligini tasirken merkezinde dil ve
gen iligkisi bulunmaktadir. Dil geni olarak da adlandirilan FOXP2 geninin kesfi,
ozellikleri ve insan dilinin evrimindeki payini ana hatlariyla sunmaya calisacagim.
Bilim diinyasini sarsan ve kesfinin tizerinden 15 yildan fazla bir siire gegen bu genle
ilgili Tirk¢ede yapilmig bilimsel bir ¢aligmaya maalesef rastlayamadim. Basit bir
Google arastirmasinda bile 270 binden fazla sayfa listelenirken bunlar i¢inde Tiirkge
ve bilimsel oOlgiilerle yazilmis bir metin -gazete haberleri disinda- yoktur. Sunacagim
tanitict bilgilerin Tiirkge dilcilik literatiiriine kiiciik de olsa bir katkisi olmasini
umuyorum.

Dilin Evrimi, Biyoloji ve Genetik

Canli tiirlerinin veya bir maddenin kokeni konusunda bilim insanlar1 daha
net aciklamalar yapabilmektedirler cilinkii fosil kayitlari ihtiyag duyulan verileri
sunmaktadir. Oysa dil, bu bakimdan ¢oziilmesi zor bir problemdir. Ciinkii dilin fosili
yoktur. Dilin kékeni problemi farkli acilardan incelenmektedir. Burada ilk adim dili
tanimlamaktir. Dilin ne oldugu, ayirici 6zellikleri dogru bir sekilde betimlenirse ortaya
cikistyla ilgili olarak saglikli bir hedef konabilir. Dilin kdkeni konusundaki ilk biiyiik
ayrigsma bu betimleme noktasinda kendisini gosterir.

Bagini N. Chomsky’nin ¢ektigi bir gruba gore dil biyolojik bir olgudur. Insanin dil
gelistirebilmesi i¢in beyinde bir mekanizmanin da bulunmasi gerekmektedir. Bu “dil
aygit1” da yalnizca insanda oldugu i¢in insan dili ortaya ¢ikabilmistir. Diger canlilar
boyle bir aygita sahip olmadigi i¢in ¢ift eklemlilik, sézdizimi, ozyineleme gibi ayirici
ozellikleri olan bir dil gelistirememisgtir.

Ikinci gruptaki arastirmacilar ise dilin biyolojik degil, kiiltiirel bir olgu oldugunu
ileri stirdiiler. Buna gore dil toplumsal yasamin getirdigi, etki-tepki mekanizmasi ile
cevrenin pay sahibi oldugu bir sonugtur. insanin evrimiyle birlikte kiiltiir 5gesi olarak
dil ortaya ¢ikmistir (Bu iki kampin yaklagimlarinin ayrintisi i¢in bk. Johansson 2005,
Fitch 2010, Kerimoglu 2016).

Bu iki goriisiin de hakli oldugu yonler vardir. Dil bu bakimdan melez bir
olgudur. Biyolojik yonleri mutlaka olmalidir. Ciinkii insan zihninde dili gelistirecek
bir mekanizma olmadan yalnizca kiiltiirel etkilesimlerle dil gibi bir olgunun ortaya
¢tkmasi miimkiin géziikmemektedir. Bagka canlilarda da kiiltiirel bir olgu olarak dilin
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gelismesi beklenirdi ancak bu, miimkiin olmadigina gore insan biyolojisindeki bir
farkliligin dilin ortaya ¢ikisinda pay1 olmustur gibi bir hipotez akla yatkin gelmektedir.
Ote yandan cevre sartlarindaki degisimlerle kiiltiirel etkilesim olmaksizin da dilin
gelismesi miimkiin degildir. Bugiinkii verilerle, dilin hem biyoloji hem de kiiltiir ile
ilgili bir olgu oldugunu séylemek ¢ok da yanlis olmayacaktir.

Bu calisma biyolojinin yalnizca bir yoniine -genlere- odaklanmaktadir. Fosil
kayitlar1 tizerinden girtlak yapisi, soluk borusunun durumu, agiz iginin gelisimi,
beynin hacmi gibi insan biyolojisinin farkli yonleri kdken acgiklamalarinda veri
olarak kullanilmaktadir. fnsan biyolojisinin hangi yonlerinin dilin ortaya ¢ikisinda
etkili oldugu konusunda da son yillarda derinlikli incelemeler yapilmaktadir. Beyin
ve beynin evrimi, ayna ndronlar, genler bu bakimdan {izerinde en ¢ok yogunlasilan
alanlardir. Beyin ve ayna noronlar ile ilgili gelismeleri sonraki ¢alismalarimda ayri
ayri ele alacagim. Ancak genetik incelemeleri dilin kokeniyle ilgili arayislara 2000’11
yillardan sonra dnemli katkilarda bulunmustur. Konusma bozuklugu sorunu olan veya
farkli dilsel yetileri normal olmayan kisiler tizerinde yapilan genetik incelemeleri bazi
genlerin dil konusunda aktif bir rol oynadigini ortaya koymustur. One ¢ikan genler ve
temel Ozellikleri agagidaki tabloda sunulmustur:!

Gen adi  |Protein ad1 Memelilerdeki | Kuslardaki ~ (Birincil ~ |Bozulan [Ilgili yayin
degerleri, degerleri, bozukluk' |yetiler
ortalama ortalama
ATP2C2  |Calcium-transporting |0.114 (0.108, {0.102 (0.094, |DB Dil Newbury vd. (2009)
ATPase type 2C 0.120) 0.111)
member 2 (ATPase
2C2)
CMIP C-Maf-inducing 0.022 (0.018, 0.023 (0.017, |DB Dil, Newbury vd. (2011), Scerri vd.
protein (c-Mip) 0.026) 0.031) okuma _ [(2011), Newbury vd. (2009)
CNINAP2 |Contactin-associated [0.074 (0.070, {0.076 (0.069, |DB Dil, Newbury vd. (2011), Vernes vd.
protein-like 2 0.079) 0.084) okuma _ [(2008), Whitehouse vd. (2011)
DCDC2  |Doublecortin 0.222(0.207, 0.386(0.361, |GD Okuma |Scerri vd. (2011), Deffenbacher
domain-containing  [0.238) 0.413) vd. (2004), Schumacher vd.
protein 2 (2006)
DYXICI |[Dyslexia 0.228 (0.214, 10.361(0.333, [GD Okuma | Taipale vd. (2003), Paracchini
susceptibility 1 0.242) 0.389) vd. (2011)
candidate gene 1
protein
FOXP2  |Forkhead box 0.034 (0.028, 0.100 (0.080, |DB Dil, Lai vd. (2001)
protein P2 0.042) 0.124) konugma
KIAA0319 [Dyslexia-associated [0.312 (0.301, |0.237(0.222, |GD Okuma, |Paracchini vd. (2011), Newbury
protein KIAA0319  {0.324) 0.252) dil vd. (2011), Scerri vd. (2011),
Francks vd. (2004)
NFXL1 NF-X1-type zinc 0.149 (0.141, 10.139(0.128, (DB Dil, Villanueva (2015)
finger protein 0.158) 0.152) konugma
NFXLI
ROBO!  [Roundabout 0.054 (0.050, {0.045 (0.040, [GD Okuma, |Hannula-Jouppi vd. (2005),
homolog 1 0.058) 0.050) dil Bates vd. (2011)
ROBO2  |Roundabout 0.052 (0.048, 0.046 (0.040, |GD Dil St Pourcain vd. (2014)
homolog 2 0.057) 0.052)

(Mozzi vd. 2016: 2)

1 Tablodaki kisaltmalarin agiklamalari:
Birincil bozukluk: Genle dogrudan ilgili olarak ortaya ¢ikan bozukluk tiirii.
Bozulan yeti: Gendeki varyasyonlara bagl olarak ortaya ¢ikan yeti bozuklugu.
DB: Dil bozuklugu.
GD: Gelisimsel disleksi (okuma giigliigii).
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Tablodaki genler i¢inde bu calismanin konusu olan FOXP2 geninin kesfi,
“davranigsal genetigin (behavioral genetics) bir basari hikayesi” (Corballis 2004:
95) olarak biiyiik bir heyecan yaratmistir. Ciinkii bu genin dil ve konusma ile ilgili
ozelliklerde temel rolii iistlendigi saptanmistir. Genler, beyin ve dili birbirine baglayan
biyolojik “kopriilerin” belirlenmesine yonelik incelemelerde FOXP2’nin 6ne ¢iktigi
goriiliir (Fisher 2013). Bu genle ilgili ¢aligmalara gegmeden 6nce DNA, gen, kromozom
gibi genetik ile ilgili kavramlar1 hatirlatmakta fayda goriiyorum.

Chromosome
N:}cleus Chromatid Chromatid

1

M ™~ solenoid
loops

4

Solenoid
Nucleosome
Histones

Base Pairs

Image adapted from: National Human Genome Research Institute.

Genetik (Genetics) biyolojinin kalitim ve ¢esitlenme (variation) ile ilgilenen dalidur.
Bu anlamda dil gibi bir 6zelligin izlenmesinde dogru adreslerden biridir. Kalitimla
aktarilan o6zellikler i¢in Aiicre (cell) iginde yer alan; DNA, kromozom ve genleri de
iceren ¢ekirdek (nucleus) bolgesine odaklanmak gerekir. Cekirdek i¢inde histon adi
verilen protein zinciri ve DNA’lardan olusan, ipliksi bir yapist olan koromozomlar
(chromosome) bulunur. Kromozomlarda yer alan DNA (deoxyribonucleic acid-
deoksiribo niikleik asit) ise genetik bilgiyi depolayan molekiildiir ve ¢ift iplikli sarmal
bir goriiniise sahiptir. Bu ¢ift iplikli DNA sarmalinin tizerindeyse canlilarin kalitimla
ilgili 6zelliklerini tasiyip ortaya cikaran, kusaktan kusaga aktaran ve bunlarla ilgili
proteinleri sentezlemekle gorevli olan gen (gene) adi verilen bolgeler yer alir. Genler
de kromozomlarin alt birimidir. Insanda 46 kromozom vardir ve her kromozomda
cok sayida gen bulunur. Ornegin ele alacagimiz FOXP2 geninin de yer aldig1 7 nolu
kromozomda 1000°den fazla gen vardir.
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2000’li yillardan sonra dilin kokeni arayislarinda 6nemli basvuru dgelerinden
biri olan FOXP2 geniyle ilgili yogun caligmalar yapilmaktadir. Bu ¢aligmalar genin
omurgalilarin beynindeki etkileriyle smirli degildir ve insan konusma dilinin hangi
yap1 iizerinde kuruldugunun tespiti igin de 151k tutacak niteliktedir (Fisher-Scharff
2009: 176). Genetik ile ilgili temel kavramlari hatirladiktan sonra FOXP2 geninin nasil
kesfedildigini ve dil yetimizdeki roliinii goérelim (Dil ve gen iliskisi i¢in McMahon-
Mcmahon 2013: 148-188; Dediu 2015)>%.

FOXP2’nin Kesfi

FOXP2 geni, 1980°1i yillarin sonunda Ingiltere’de yasayan Pakistan kokenli bir
ailede goriilen konusma ve dil bozukluklar1 arastirilirken kesfedilmistir. Literatiire
KE ailesi olarak gegen bu aile University London College’ye bagli Cocuk Saglig:
Enstitiisinde 1990 yilindan itibaren gozlenmeye baslanmistir. Ug kusaktan 30’a
yakin aile bireyi gozlenmis, yaklasik yarisinda ¢esitli konusma bozukluklart (dil ve
ag1z hareketlerinin kontrol edilememesi, sesleri ve sdzciikleri tanimada zorlanma vb.)
belirlenmistir. Ailedeki bireylerin gogu kekeliyor, sinirli sayida s6zciik kullanabiliyordu.
Ozellikle iinsiizleri ¢ikarmakta zorluk yastyor, bazi iinsiizleri diisiiriiyordu (blue “mavi”
i¢in bu, table “masa” icin able vb.). Aile bireylerinin zeka ve duymalarinda bir sorun
olmamasina ragmen konugmalarinda goriilen bu bozukluklarin nedeni konusunda
siipheler genlerde yogunlasti. {lk kez 1987 yilinda kan 6rnekleri alinmaya basland1 ve
ilk raporlar genetik bir mirasi dogruladi. 16 aile bireyi ¢esitli anormallikler gdsteriyordu.
Kanadali dilbilimei M. Gopnik ailedeki bozukluklara yol acan genin morfo-sentaktik
ozellikleri belirleyen bir “gramer geni” olabilecegi hipotezini ortaya atti (bk. Gopnik
1990). Gramer geni fikri, elbette N. Chomsky’nin “igsel gramer” hipotezi i¢in dnemli
bir kanit sayilabilirdi. Ancak sinirbilim ve dilbilim uzmani F. Vargha-Khadem’in

2 Dil iizerine ¢alisan bilim insanlarma yénelik olarak Dan Dediu tarafindan yayimlanan yeni bir genetige giris
kitabindan daha genis bilgiler edinilebilir: D. Dediu (2015). 4An Introduction to Genetics for Language Scientists:
Current Concepts, Methods, and Findings. Cambridge: Cambridge University Press.
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onciiliigiinde yapilan, 13 hasta birey ile 8 normal bireyin karsilagtiritlmasint da i¢eren
bir dizi arastirma sonucunda bu genin yalnizca dile dair yetileri degil, baska anatomik
ve zeka ile ilgili 6zellikleri de etkiledigi 1995 yilinda ortaya kondu. (Vargha-Kadem
vd. 1995, Vargha-Khadem vd. 2005). Bu sekilde gramer geni hipotezi ¢iiriitiilmiis oldu
ancak s6z konusu bozukluklarin tamamen genetik kokenli oldugunun kanitlanmasi
biiyiik bir heyecan yaratti. Tomografi ve manyetik rezonans gibi goriintiileme araglartyla
da aile bireylerinin beyin bolgelerinde de anormallikler belirlendi. Bu anormallikler
yliz ve agiz hareketlerini kontrol eden bolgeler (basal ganglia) ile konusma merkezi
olarak bilinen Broca boélgesinde goriiliiyordu. Bu durum da hastalardaki dil ve
dudak hareketlerindeki bozukluklar1 acikliyordu (Vargha-Khadem vd. 1998). A.
Monaco, S. Fisher ve F. Vargha-Khadem’in 6nciiliigiinde dilbilim, noéroloji ve genetik
uzmanlarindan olusan arastirmacilar bozukluklarin goriildiigii hastalardan aldiklar
DNA ornekleriyle genin 7 nolu kromozomda bulundugunu ortaya koydular. S6z
konusu gen 7 nolu kromozomun kiigiik bir bolgesinde (ki bu bolgede 70’ten fazla
gen bulunuyordu) yer almaktaydi. Bu genin neden oldugu bozuklugun nesilden nesile
aktarimi ise otozomal baskin kalitim® (autosomal dominant inheritance) ile miimkiin
oluyordu (Fisher vd. 1998). Genin bulundugu kromozom bélgesine insan Genomu
Terim Komitesi tarafindan resmi olarak SPCH 1 (speech and language disorder-1
“konusma ve dil bozuklugu 17) adi verildi. 2001 yilina gelindiginde ise bu genin
tespitinde bir doniim noktasi gegildi. Oxford’a bagli Radcliffe Hastanesinde gorev
yapan J. Hurst, KE ailesinden olmayan fakat benzer konusma bozukluklari gosteren bir
¢ocuk (Literatiirde CS olarak geger) daha belirledi. Bu ¢ocukta, 7 nolu kromozomdaki
bir geni etkileyen agik bir kusur vardi. Bu kromozomun bir bélgesi kirilmisti ve 5
nolu kromozoma eklenmisti. Kirilma noktast KE ailesinde tespit edilen sorunlu
bolgenin tam ortasinda yer aliyordu. Ayrintili incelemeler bu kirilma noktasimin Fox
transkripsiyon faktorlerini (transcription factors) kodlayan bir gen grubuna bagli bir
geni hasara ugrattigini ortaya koydu. KE ailesinden alinan érneklerde de 2500 DNA
iinitesi arasinda bu geni olusturan bir linitede mutasyon tespit edildi. Bu sekilde KE
ailesindeki ve CS’deki konusma bozukluklarinin sorumlusu olan gen belirlendi ve bu
gene FOXP2 adi verildi. FOXP2, konugma ve dil sorunlarinda rol aldig1 tespit edilen
ilk gendir (Graham-Fisher 2012:1).

FOXP2’nin Ozellikleri

FOXP2 geninin dilin kokeninde ve gelisiminde temel rolii oynadigi, bu gende
gorillen mutasyonlarin konugma ve dil bozukluklarina neden oldugu bu sekilde
belirlendi (bk. Lai vd. 2001). FOXP2, ingilizce Forkhead box 2 ifadesinin kisaltilmis
bigimidir. ingilizcede Fork “catal, iki kola ayrilmus, ¢atallasmis”, head “bas”, box “kutu”

3 Otozomal baskin kalitim: Bir gen ¢ifti degisime (mutasyona) ugrarsa, diger normal gen bazen bunu dengeleyebilir;
ancak bu durum biitiin genler igin gegerli degildir. Baz1 hastaliklara, bir otozomal genin bir kopyasindaki degisim
(mutasyon) neden olur. Degisime ugrayan gen normal gen lizerinde hakimiyet kurdugu i¢in, bunlara baskin (dominant)
hastaliklar ad1 verilir. Genleri degisime ugrayan insanlar gocuk sahibi olduklari zaman, her ¢ocuga ya normal geni
ya da mutasyona (degisime) ugramis olan geni aktarirlar. Bu durum rasgele gergeklesir; bu nedenle, cocugun genin
degisime ugramis olan kopyasini alip hastaliga yakalanma olasiligi %50 veya 2’de 1°dir. Her gebelik i¢in ve ayrica
erkek ve kiz ¢ocuklar i¢in ayni olasilik s6z konusudur. Ayrica gocugun genin normal kopyasini alma olasiligi da
yine %50 veya 2’de 1’dir. Bu durumda, ¢ocuk hastaliktan etkilenmez ve bunu ¢ocuklarina aktaramaz. (http://www.
geneticalliance.org.uk/docs/translations/turkish/1-dom-she-t-turkish.pdf).
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anlamimdadir. Forkhead bOX sozciiklerinin birlesimi igin FOX kisaltmasi kullanilir.
Forkhead transkripsiyon faktorii gen ailesinin tespit edilen ilk 6rnegi meyve sinegi
embriyolarindaydi ve catalli bir goriiniime sahipti. ilk gene tirnakli, ¢atalli goriiniimii
nedeniyle bu isim verildi. FOX gen ailesinde pek cok gen vardir ve bunlar alfabetik
olarak A’dan baslayarak adlandirilir: FOX A1, FOX B1 vb. S6z konusu gen P kolunda
ikinci olarak tespit edildigi icin FOX P2 adin1 almistir (Marcus-Fisher 2003). Fox ailesi
hiicre biiylimesinden embriyonik gelisime kadar pek ¢ok degisimde rol oynar. FOXAI,
FOXA2,FOXCI1,FOXHGI gibi 40’tan fazla Fox proteini vardir ve bunlarin yerlesimleri
ve ozellikleri belirlenmistir (bk. Katoh-Katoh 2004, Hannenhalli-Kaestner 2009).

Erken beyin gelisiminin normal bir sekilde devam edebilmesinde FOXP2 geninin
hayatl 6neme sahip oldugu, bu gende ortaya ¢ikacak ¢ok kiicliik bir mutasyonun
bile dil gibi karmagsik bir yetiyi bozmaya yetebileceginin kanitlanmasi sira dist
bir sonugtu. Her insanda her genin iki kopyasi bulunmaktadir, ancak KE ailesinde
ve CS’de FOXP2 geninin kopyalarindan biri mutasyona ugramistt ve bu, beyin
gelisiminde biiylik bir hasara yol agmisti. Bu hasar sonucunda bireylerde uzun
kompleks ciimleleri anlamakta zorlanma, ger¢ek sozciikler ile sdzciik olmayanlar
ayirma glicliigii, sesbirimleri degistirme, sdzciik olmayan dizileri konugsma ve okuma
gibi dil bozukluklart goriilmiistii. Simdi FOXP2’nin 6zelliklerini basamaklar halinde
ilerleyerek siralayalim.

a. FOXP2 geni 7 nolu kromozomun uzun kolunda (q) 31 nolu pozisyonda (7q31)
bulunmaktadir.

b. FOXP2 geni Fox alanini kaplayan proteinleri lireten bir gen grubuna baglidir.

Fox proteinleri hiicrelerin genetik programlarimin kontrolilyle ilgili olan ve
transkripsiyon faktorleri adi verilen daha biilyiik bir ailenin alt gruplarindan
biridir.

d. Transkripsiyon faktdrleri DNA’daki genetik bilgiyi okuyup yorumlayan
protein gruplaridir. Transkripsiyon faktorleri bir organizmanin hiicrelerine
yapi ve islev bakimindan ¢esitlenme imkani sunar. Organizmanin geligimi ile i¢
ve dig ihtiyaglar1 karsilamada gorev iistlenirler. Ornegin PAXG6 transkripsiyon
faktorii goz gelisiminde hayati bir rol iistlenir. Meyve sineginin anteninde
PAX6’nin katkisiyla fazladan bir goz gelismistir. Burada PAX6 goz insa
etmek icin bir plana sahip degildir ancak ¢ok sayida geni harekete gecirerek
fazladan g6ziin olusumunu desteklemistir.

e. FOXP2 geni diger aile bireyleri gibi birden fazla iglev goriir. PAX6 yalnizca
g6z gelisiminde rol almaz, ayn1 zamanda merkezi sinir sisteminin gelisiminde
de rol alir. Burada genlerin kopyalanmasi veya kopyalamanin dozaji énem
tasir. FOXP2 geni konugma dilinin edinimiyle ilgili noral alt sistemlerin
iiretiminde ve beyin gelisiminde rol alir. Ayrica akciger, mide ve kalbi de
icerecek sekilde embriyo gelisiminde pay sahibidir.

f.  Insan genomu ikilidir (diploid). Her genin biri anneden biri babadan olmak
iizere iki kopyasi vardir. Eger bu kopyalardan yalnizca birinde bir hasar varsa
bunun yarattigi sorunlar farklidir. Ornegin KE ailesinde bu kopyalardan
yalnizca birinde mutasyon vardi. Bu nedenle bireylerin FOXP2 geninin rol
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aldig1 diger gelisimlerinde bir sorun yokken (zeka seviyesi, akciger, kalp
gelisimi vb.) beynin konusmayla ilgili gelisiminde sorun vardir (Marcus-
Fisher 2003).

FOXP2 insan digindaki canlilarda da vardir. Ancak insandaki FOXP2 geni
diger canlilardakinden farklilik gdsterir.

Bugiine kadar tamamen FOXP2 kaybina ugramis bir insan tespit edilememistir.
Kismi mutasyonlarin yarattigi bu dil bozukluklar1 insana 6zgiidiir. Diger
canlilarda dliimciil sonuglar gézlenmistir. Ornegin fare deneylerinde FOXP2
kaybina ugramis deneklerin ¢esitli motor bozukluklar sergiledigi, gelisimin
kisitlandig1, dogumdan birkag hafta sonra Sliimlerin goriildiigii belirlenmigtir
(Graham-Fisher 2012: 1).

Kadinlarda FOXP2 geninin daha aktif oldugunu gésteren ¢alismalar vardir.

Kadinlardaki konusma becerisinin yiiksekligi bu durumla agiklanmaktadir
(Pennisi 2013).

FOXP2’nin pay sahibi oldugu farkli 6zellikler de tartigilmaktadir ancak simdi asil
konumuz olan, bu genin dilin kdkeni arayislarindaki dnemine gelelim (Genle ilgili
Ol¢timler ve ayrintili betimlemesi i¢in bk. http://www.genenames.org/cgi-bin/gene
symbol report?hgnc id=13875). Genin tespiti sonrasinda akla hemen dilin evrimiyle
ilgili sorular geldi: Bu gen ilk defa ne zaman ortaya ¢ikt1? Homo tiiriiniin fosil kayitlar
icinde yeri neresidir? Evrimsel olarak insana yakin canlilardaki goériiniimii nasildir?
Dilin hangi yonlerine katkist olmustur? Bunlara benzer sorularla yola koyulan
arastirmacilar 6nemli sonuglara ulagmiglardir. Simdi bu sonuglar1 gorelim.

Dilin Kokeni Arayislarinda FOXP2

Yukaridaki sorularin cevaplarini maddeler halinde sunacagim bir literatiir 6zetiyle
vermeye ¢alisacagim:

a.
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FOXP2 geninin dil ile ilgili yetilerdeki payr Lai vd. (2001) tarafindan
belirlenmistir. Daha sonra yapilan farkli genetik ¢aligmalarinda da bu genin
dilin gelisimindeki pay1 teyit edilmistir (bk. Graham-Fisher 2012). Laboratuvar
calismalarina dayali gen incelemelerinin yanisira kuramsal dilbilimcilerce de
bu genin dilin insasindaki rolii vurgulanmaktadir. Ornegin Berwick-Chomsky
(2016: 40) FOXP2 geninin sese dayali 6grenme ve tiretme gibi alanlari igeren
duyu-motor arayiiziinlin (sensorimotor interface) insasinda rol alan sistemin
birincil pargalardan oldugunu ifade eder.

FOXP2 geni insan dist canlilarda da bulunmaktadir, tiim omurgalilarda
(vertebrates) ozellikle de memelilerde iyi korunmustur (Enard vd 2002,
Graham-Fisher 2012). Tiirler arasi gen kargilastirmalari ya DNA dizilislerine
ya da genlerin kodladig1 aminoasit dizilislerine gore yapilmaktadir. FOXP2
geni 715 aminoasit uzunlugunda protein zinciri kodlar. Fare ve sempanzedeki
FOXP2 genleri karsilastirildiginda aralarinda tek bir fark oldugu goriiliir.
Insan FOXP2 geni farelerdeki FOXP2 geninden 3 yerde, ortak atadan geldigi
sempanze ve bonobo FOXP2 geninden ise yalnizca 2 yerde farklilik gosterir
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(Yani, 2 amino asit fazla kodlar)*. Gendeki bu mutasyonlarin da son 200 000
y1l i¢inde gerceklestigi Enard vd. (2002) tarafindan belirlenmistir. Bu veri
-Enard vd. (2002) tarafindan da ileri siiriildiigii iizere- modern insanin (homo
sapiens) evriminde FOXP2 geninin pay1 oldugu goriisiine dayanak teskil eder.

Balik, siiriingen, kus, kemirgen ve insan gibi farkli omurgalilarin benzer
beyin bolgelerinde (beyincik, talamus, striatyum vb.) FOXP2’nin ortaya
cikardig1 diizenlemeler bakimindan da bir uyum vardir (Fisher-Marcus 2006:
17). Bu genin ¢esitli canlilardaki (sempanze, fare, kuslar, deniz memelileri
vb.) goriiniimii lizerine pek ¢ok calisma yapilmistir. Hayvanlardaki iletigim
ile ilgili ¢calismalar hakkinda daha ayrintili bilgileri bagka bir makalemde
sunacagim (“Dilin Kokeni Arayislari I11: Hayvan iletisimi”). Burada FOXP2
ve hayvan iletisimi arasinda {izerinde sik durulan bir noktaya yogunlagmak
istiyorum: sese dayali 6grenme (vocal learning). Pek ¢ok tiir i¢sel ve kendisine
0zgii seslenmelere sahiptir. Ancak ¢ok az tiir akranlariin taklidiyle yeni ses
cikarma bigimlerini 6grenir. Bunlar i¢inde {i¢ kus tiirii (papagan, sinekkusu,
citkusu) ile ti¢ memeli tlrli (insan, deniz memelileri, yarasa) taklit ile sese
dayali 6grenme bakimindan ayrilir (Fisher-Marcus 2006: 17).

Literatiire bakildiginda fare ve kus tiirlerindeki FOXP2 geninin goriiniimii ve
bu tiirlerdeki sese dayali 6grenme konusunda dikkat ¢ekici sonuglara ulagildig:
goriiliir (Diger tiirler i¢in de su ¢alismalar baglangic olarak okunabilir: Deniz
memelileri i¢in bk. Janik 2014, yarasalar i¢in Li vd. 2007).

Farelerde yapilan laboratuvar c¢aligmalari limitli de olsa sese dayali
6grenmenin oldugunu gostermistir. Fare yavrulari anne-yavru iletisimi i¢in
o6nemli olan (hem duyulabilir hem de ultrasonik diizeyde) i¢sel seslenmelerde
bulunabilirken erkek fareler karsilastiklar: disi fareler ve onlarin feromonlari
ile ilgili ultrasonik sesler ¢ikarmaktadir (Fisher-Marcus 2006: 18). Holy-
Guo (2005) sarki karakteristigine sahip, belli kaliplarla iiretilmis ayr1 hece
tipleri barindiran zengin bir seslenme o6rnegini yetiskin bir erkek farede
tespit etmistir. Kus sarkilarina benzer bir nitelik sergileyen bu seslenmelerin
tespiti ¢ok sira dist bir olgudur. Burada s6z konusu sarkilarin igselligi veya
taklit yoluyla 6grenilerek edinilmis olmas:t konusu 6nem kazanmaktadir.
Son yillarda farelerde de taklit yoluyla sese dayali 6grenme oldugu yoniinde
onemli sonuglara ulasilmigtir (Kikusul vd. 2011, Hammerschmidt vd. 2012,
Arriaga vd. 2012). Bu sese dayali 6grenmeler ile FOXP2 geni arasindaki
iliski konusunda ise farkli goriisler mevcuttur. Baz1 bilim insanlart FOXP2
geninin kaybinin yavrulardaki ultrasonik seslenmeleri hasara ugrattigini ileri
stirmektedir (Shu vd. 2005). Bir grup bilim insani ise bu kaybin ikincil oldugunu
ve farkli etkenler sonucu bozulmalarm ortaya ¢iktigini, FOXP2 geninin iki
kopyasinda hasar bulunan yavrularin ses repertuvarinda bile bir degisiklik
olmadigini savunmaktadir (Groszer vd. 2008). 2009 yilinda Wolfgang Enard
onciiliigiinde bir grup arastirmacinin yaptigt deneyde ilgi ¢ekici sonuglara

4 63 sempanze, 11 bonobo, 48 goril, 37 orangutan ve 2 gibonu kapsayan biiyiik kuyruksuz maymunlar ile ilgili son
yaymda FOXP2 varyasyonlarmnin iletisim becerilerinin evrimine dair fikir verebilecegi sonucuna ulasilmistir (Staes
vd. 2017).
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ulasildi. Bu deneyde insana 6zgii FOXP2 genindeki degisiklikler farelere
aktarildi. insan FOXP2 genine sahip olan farelerin iletisiminde degisiklikler
saptandi. Bu farelerin ses rengi ve beyin gelisimi farklilasti. Calisma FOXP2
geninin insan dilinin evriminde 6nemli bir etken oldugunu farkli bir yontemle
gostermesi bakimidan énemli bir agsamadir (bk. Enard vd. 2009).

Kuslarda sese dayali 6grenmenin oldugu bilinmektedir (bk. Scharff- Petri 2011,
Langus vd. 2013). Kus sarkilar1 genellikle yavrularin yetiskin bir kusu taklit
etmesiyle 6grenilmektedir. Ancak bu dgrenme siirecinin beyinde striatyum
(striatum) ad1 verilen bir bolgeye bagli olarak gelistigi ve striatyumun X
Alani’nda (Area X) 6grenme siireci boyunca FOXP2 diizeyinin gelisimsel
olarak arttigi, erkek kuslarin disi kuslara yonelik seslenmelerinde de FOXP2
diizeyinin yiikseldigi, FOXP2 geni almman kuslarda ses taklidinin bagarisiz
oldugu Avusturalya’ya ozgii bir kus tiirii (zebra finch) lizerinde yapilan
calismalarda tespit edilmistir (Haesler vd. 2004, Haesler vd. 2007, Teramitsu-
White 2006, Graham-Fisher 2012, Scharff-Thompson 2013). Haesler vd.
(2004: 3174) gesitli citkusu tiirleri tizerinde yaptigi incelemelerde FOXP2’nin
sese dayal1 6grenme gosteren citkuglarinin beyin yapisinda dnemli pay sahibi
oldugu sonucuna ulagmuistir.

Bilim insanlar1 arasinda farkli tiirlerdeki bu seslenmelerin modern konusma
dili i¢in davranigsal bir alt katman olabilecegi yoniinde gii¢lii bir egilim vardir.
Ciinkii kus ve memeli tiirlerinde gézlenen sesi tanima, taklit etme, bireylere
0zgl ses Unitelerini yeni bir kombinasyonda siralamayr 6grenme konusma
dili i¢cin 6nemli asamalardan biridir. “FOXP2 geninin kus, balik, memeli ve
stiringenlerdeki benzerlikleri ortadadir. Cesitli tiirlerde bugiin tespit ettigimiz
FOXP2 genleri baslangicta tek bir ortak ata FOXP2 geninden geldi, bu ata
FOXP2 geni tiim tiirlerde norogelisimsel (neurodevelopmental) iglevler i¢in
gerekliydi. Bu gen duyussal bilgi ve duyu-motor beceriler ile ilgili oldugu icin
bu tiirlerde s6z konusu alanlar diger canlilara gére daha gok gelisti.” seklinde
Ozetleyebilecegim bir hipotezin dogrulugu aragtirilmaktadir.

Darwin insanin davranigsal ve biligsel 6zelliklerinin -olagan iistii dil kapasitesi
de bu 6zelliklerden biridir- ancak modifikasyonlar ile gelisen insan tiiriiniin
iiriinii olarak ele alindiginda agiklanabilecegi yoniinde bir goriise sahipti ve
FOXP2’nin, insanin ve dilin evrimi ile ilgili gen ¢alismalar1 bilim diinyasini
bu goriise yaklagtirmaktadir (Fisher-Marcus 2006: 9).

Dil i¢in bu modifikasyon FOXP2 geniyle ilgili olabilir mi sorusu bugiin
arastiritlan konularin baginda gelmektedir. Enard vd. (2002) FOXP2’nin
evrimsel analizini yapmis, insana Ozgii iki aminoasit (N303, S325)
degisiminin oldugunu tespit etmistir. insana 6zgii FOXP2 genindeki bu iki
aminoasit degisiminin insanlar ile sempanzelerin son ortak atasindan sonraki
ayrilmayla ortaya ¢iktig1 belirlenmis ve insandaki sozlii iletisim becerilerinin
gelismesinde bu iki degisikligin etkisi oldugu yoniinde de bir hipotez ortaya
atilmistir (Enard vd. 2002, Enard 2011; Bu yondeki son bir inceleme i¢in bk.
Reimers-Kipping vd. 2011.). Enard vd. (2002) FOXP2 genindeki degisimin
primat evriminin son agsamalarinda pozitif se¢ilim sonucunda insan tiirii igin
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gelisen bir segici siiptirme (selective sweep) 6zelligi gosterdigini belirtir.?
Zhang vd. (2002) ve Spiteri vd. (2007) de benzer bir sonuca ulagmistir. Bu
modele gore gendeki bu degisim popiilasyon iginde se¢ilim degerini ve
uyum basarisini artirmis, degisimi yasayan varyantlar (aleller) popiilasyon
icinde daha sik goriillmeye baslanmistir. Bu genin evrimiyle insanin bilissel
becerilerinin gelismesi arasinda bir bag oldugu yontinde giiclii bir egilimden
s6z etmek miimkiindiir.

Fare, sempanze ve insandaki FOXP2 proteinlerinin tarihlendirilmesi de
yukarida so6zii edilen degisimler iizerinden Enard vd. (2002: 870) tarafindan
yapilmustir: Insan ve fare tiirlerinin ayrilmasi 70 milyon y1l 6nce ger¢eklesmistir
(bk. Kumar-Hedges 1998). insan ve sempanzenin ortak atasini fareden ayiran
yaklagik 130 milyon yillik evrim siiresince FOXP2 proteininde yalnizca
bir aminoasit degisimi ortaya cikmistir. Insan ve sempanzenin ortak atadan
ayrilmasi yaklasik 4.6-6.2 milyon yil dnce gergeklesmistir. Ayrim sonrasi
insan tiiriiniin FOXP2 proteininde iki aminoasit degisimi ortaya g¢ikarken
diger primat tiirlerinde bir degisim olmamis, primatlar i¢inde orangutanlarda
bir degisim gerceklesmistir.

Enard vd. (2002) ve Zhang vd. (2002) insana ozgii FOXP2 geninin
insan tiiriniin konusmasinda ve dilbilimsel yetilerinin gelismesinde pay1
oldugunu fare, sempanze ve insan (homo sapiens) fosilleri lizerinde yapilan
karsilagtirmali matematiksel analizler ve bilgisayar simiilasyonlari yardimiyla
sunar. Ayrica bu arastirmalar FOXP2 geninin insandaki olusumunu son 200
000 yil iginde tamamladigimi ortaya koymaktadir® ki bu da insan tiiriiniin
konusmasinin tarihlendirmesiyle ilgili ¢alismalarda ortaya konan tarihle
uyumludur (Marcus-Fisher 2003). Bilindigi iizere modern konugmanin ortaya
cikigtyla ilgili tahminler 150 000 — 200 000 y1l 6ncesinde yogunlasmaktadir’.

Insan FOXP2 geninde iki aminoasit degisiminin Neandertal tiiriinde de tespit
edilmesi (bk. Krause vd. 2007) insan tiirlerinin dil yetileri, dilin kokeni ve
ortaya ¢ikma zamani konusundaki tartismalari alevlendirmistir. insan soy
¢izgisini elimizdeki fosil verilerine gore takip ettigimizde modern insana
(homo sapiens) en yakin iki insan tiirii olan Neandertal ve Denisovan genleri
de yeni goriislere dayanak teskil etmistir. Bilindigi {izere modern insanin
Neandertallerle Afrika’da ortak bir atadan (homo heidelbergensis) yaklasik
600.000 y1l once ayrildig diistiniilmektedir. 2008 yilinda Altay Daglarinda

5  insanlarda dilin evrimi i¢in pozitif secilimin ¢ok Gnemli oldugu yoniindeki bu agiklamaya bazi arastirmacilar
katilmazlar. Ornegin Scharff-Haesler (2005) sese dayali 6grenme olan tiirler (Orn. kuslar) ile bu tiirlerin FOXP2
genlerindeki mutasyonlar arasinda siki bir baga rastlamamustir. Berwick-Chomsky (2016: 154, 169) de segilimin DNA
varyasyonlarini ayarlamasina dayanan ve Enard vd. (2002) tarafindan onerilen bu segici siiplirme modeline -altini
¢oplerden ayiran bir elek metaforunu kullanarak- mesafeli yaklagir.

6  Bu tarihlendirmenin biiyiikk oranda kabul gordigini sdylemek miimkiindiir ancak farkli tarihlerden s6z eden
arastirmacilar da vardir. Ornegin Diller-Cann (2009) genom arastirmalarmim FOXP2’deki s6z konusu mutasyonlarin
olusumu i¢in 1.8 veya 1.9 milyon yil 6ncesine isaret ettigini, bu olusum zamaninin homo sapiens tiirinden ve modern
konusmadan 6nceki donemler ile ve muhtemelen de homo tiiriiniin ilk ortaya ¢ikisiyla uyumlu oldugunu savunur.

7 Son bir tahmin Berwick-Chomsky (2016: 156-157) tarafindan yapilmistir: Buna gore konusma, anatomik olarak ilk
insanin Giiney Afrika’da ortaya ¢ikmasi (yaklasik 200 000 y1l dnce) ile insan topluluklarinin Afrika’dan diger kitalara
dogru yaptig1 son bityiik gog (yaklagik 60 000 yil 6nce) arasinda bir zaman diliminde, muhtemelen 130 000 y1l nceye
tarihlenir.
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Denisova magarasinda kesfedilen bir bagka homo tiirii olan Denisova insaninin
da Neandertallerle ortak bir koldan geldigi belirlenmistir.

MODERN HUMANS

NEANDERTHALS DENISOVANS — Today

100,000
years ago
~— 200,000
— 300,000

— 400,000

e eieeea— 500,000

HEIDELBERGENSIS

(http://ngm.nationalgeographic.com/2013/07/125-missing-human-ancestor/
family-tree-graphic)

Enard vd. (2002)’nin ilk bulgular1 modern insan ve Neandertal ayrilmasindan
¢ok sonra yaklagik 200.000 yil énce FOXP2 geninin seciliminin gergeklestigini
haber veriyordu. Krause vd. (2007) ise Neandertal FOXP2 geninde de iki aminoasit
degisiminin oldugunu belirledi. Bu bulgu, modern insan ve Neandertallerin
melezlesmedigi, ortak atalarinda 300.000 yildan da 6nce FOXP2 geninin segiliminin
gergeklestigi yonilinde farkli bir gorlise dayanak olusturdu. Bu konuda tartigmalar
devam etmektedir (Tartisma drneklerinden biri i¢in bk. Coop vd. 2008). Son yillardaki
dikkate deger verilerden biri Maricic vd. (2013) tarafindan bilim diinyasina sunuldu.
Bu ¢aligma, Neandertal ve Denisovanlardaki FOXP2 geninin farkli oldugunu ortaya
koydu. Buna gore modern insan topluluklarindaki FOXP2 genindeki diizenleyici bir
degisim tamamlanmist: ancak bu degisim Neandertal ve Denisovanlarda yoktu. Buna
dayanarak Maricic vd. (2013), modern insanin (homo sapiens) FOXP2 genindeki
diizenleyici varyantlarin ve kodlama kombinasyonlarinin konusmanin gelisiminde
rol oynadigii ileri siirdi. (Neandertallerin ve modern insanin dil kapasitesi ile
ilgili karsilastirmalar popiiler tartigma alanlarindan biridir, bu tartigmalar1 baska bir
calismamda ele alacagim. Bu tartismalara 6rnek olmasi i¢in bk. Berwick-Hauser-
Tattersall 2013, Dediu-Lewinson 2013, Johansson 2014).
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Sonug¢

Dil ¢ok boyutlu bir olgudur. Beyin, soluk borusu, el ve yiiz hareketleri, ses,
s6zdizimi, anlam gibi daha sayamadigim pek ¢ok 6genin yer aldigi insana ait belki
de en ayiric1 6zelliktir. Boyle bir 6zelligin insasinda tek bir genin sorumlu oldugu
yoniinde bir iddia yoktur. Ancak tek bir genin bu ¢ok boyutlu olgunun hangi yonlerinde
katkis1 oldugunun tespiti bile ¢ok biiyiik bir ilerlemedir. Incelemenin sonunda FOXP2
ile ilgili olarak yapilan bu ¢alismalarin dilin betimlenmesi ve evrimindeki 6ne ¢ikan
sonuglarini su sekilde siralamak mimkiindiir:

Insan biyolojik bir varliktir. Insana ait &zelliklerin biyolojik-genetik temelleri
vardir ve bu dzelliklerden biri olan dilin de biyolojik temellerinin olmasi gerekir.

Dil yetisi ve genler arasinda belirli bir bag oldugu, konusma sorunu yasayan
hastalar {izerinde yapilan incelemelerde tespit edilmistir.

Genler iginde FOXP2 geninin dil ile ilgili 6zellikleri etkileme bakimindan ayr1 bir
yeri vardir ve dilin kdkeni tartismalarinda bu gene yogunlagilmistir.

Insandaki FOXP2 geninin bugiinkii halini almasi ile modern insanmn anatomik
olarak ortaya ciktigi tarih birbiriyle uyumludur. Tartisma farkli agilardan devam
etmekle birlikte, modern konugmanin yaklasik 150 000 - 200 000 y1l dncesine gittigi
yontindeki tahminler FOXP2 arastirmalarinin sonuglariyla da desteklenmektedir.
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