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Oz

Y kromozomu, insan genomunun en kiiciik kromozomlarindan biri olup
cinsiyet belirleme ve erkek soyunun izlenmesinde kritik bir role sahiptir.
SRY geni, testis geligimini tetikleyerek erkek fenotipinin olusumundan
sorumludur. 'Y kromozomunun biiyiik bir kismini olusturan NRY (non-
recombining region of Y) bolgesi, rekombinasyona ugramadigi icin
babadan ogula degismeden aktarilir ve bu ozelligiyle adli vakalarda,
babalik testlerinde ve soy arastirmalarinda kullanilir.

Y kromozomu tizerindeki genetik isaretciler (STR’ler, SNP ler, indel ler)
adli bilimlerde kimlik tespiti, cinsel saldiri vakalarinda failin belirlenmesi
ve tarihsel goclerin izlenmesi gibi cesitli alanlarda kullanilmaktadir.
Ozellikle SNP'ler, diisiik mutasyon oranlari ve degrede DNA érneklerinde
bile analiz edilebilme avantajlar: nedeniyle adli genetikte giderek daha
fazla tercih edilmektedir. Antropolojik ¢alismalarda ise Y kromozomu
haplogruplari, insanligin go¢ yollar: ve popiilasyonlar arasindaki genetik
iliskilerin anlasilmasina katki saglamaktadir.
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Y Chromosome: A broad perspective on forensic
genetic and anthropological studies

Abstract

The Y chromosomeis among the smallest chromosomes in the human genome
and plays a pivotal role in sex determination and paternal lineage tracing.
The SRY (sex-determining region Y) gene initiates testis development,
thereby governing the establishment of the male phenotype. A substantial
portion of the Y chromosome consists of the non-recombining region of Y
(NRY), which, due to its lack of recombination, is transmitted unaltered
from father to son. This unique characteristic renders it invaluable in
forensic investigations, paternity testing, and genealogical studies.

Genetic markers located on the Y chromosome—including short tandem
repeats (STRs), single nucleotide polymorphisms (SNPs), and insertion-
deletion polymorphisms (indels)—are widely employed in forensic sciences
for applications such as human identification, perpetrator profiling in
sexual assault cases, and reconstructing historikle migration patterns.
Notably, SNPs are increasingly favored in forensic genetics due to their
low mutation rates and robustness in analyzing degraded DNA samples.
Furthermore, in anthropological research, Y-chromosomal haplogroups
provide critical insights into human migration routes and the genetic
relationships among populations, contributing to a deeper understanding
of human evolutionary history.

Keywords: Y Chromosome, Forensic Genetics, Anthropology

Giris

20. yiizyilin baglarina kadar bireylerin cinsiyetinin annenin gebelik
donemindebeslenmesigibicevresel faktorlerinbelirledigidiisiiniilmekteydi.
1923 yilinda Painter’in X ve Y kromozomlarinin kesfetmesiyle birlikte
X kromozomunun sayisi bireylerin cinsiyetini belirledigi dngoriilityordu
(Painter, 1923; Cui, 1997). 1959 yilinda erkek bireylerin cinsiyetinin
belirlenmesinin X kromozomunun sayisindan bagimsiz ve Y kromozomun
varligiin belirledigi 6ngoriildii (Jacobs ve Strong, 1959). 1990’11 yillarin
baslarinda ise Y kromozomunda cinsiyet belirleyici gen bolgesi (SRY-
sex determimining region-Y) kesfedildi. Disi fare embriyolarina transfer
edilen SRY gen bolgesinin bu embriyolarda testis gelisimine neden
oldugu gozlendi. Giinlimiizde SRY gen ekspresyonun insanlar ve diger
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memelilerde erkek cinsiyetinin gelisiminden sorumlu birincil gen oldugu
kabul edilmektedir (Sinclair ve ark., 1990; Koopman ve ark., 1991; Berta
ve ark., 1990)
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Sekil 1. Y kromozomuna ait cinsiyet belirleyici gen bolgesi (SRY--sex
determimining region-Y).

Insanda bulunan 23 ¢ift kromozom arasinda Y kromozomu en kiiciik
kromozomlardan biridir. Yaklagik olarak 60 milyon baz c¢ifti (Mb)
icermektedir ve akrosentrik bir yapiya sahiptir. Y kromozomun kisa
ve uzun olmak tizere iki kolu bulunmaktadir. Uzun ve kisa kolunun ug
bolgelerinde 3 Mb igeren psddootozomal bolgeler (Pseudoautosomal
regions-PARs) bulunmaktadir. Kisa kolun u¢ bdlgesinde bulunan
psodootozmal bolge PAR1 olarak adlandiriliken uzun kolun ug bélgesinde
bulunan psédootozomal bolge PAR2 olarak adlandirilmaktadir. PAR1 ve
PAR2 bélgeleri mayoz boliinme agamasinda X kromozomu ile baglanti
kurarak yeninden diizenlenmektedir (Gusmao ve ark., 1999; Akhatova ve
ark., 2013).

Y kromozomunun psddootozomal bolgelerinin disinda kalan kisimi
X kromozomu ile herhangi bir rekombinasyona ugramamaktadir. X
kromozmu ile rekombinasyona ugramayan bu kisima rekombinasyon
olmayan bolge (non-recombine region of Y chromosome-NRY)
olarak adlandirilmaktadir. NRY, Y kromozomumun yaklasik %95 ini
olusturmaktadir. NRY heterokromatik, 6kromatik ve sentromatik olmak
iizere 3 bolgeden olusmaktadir. Sentromatik bolge yaklasik 1 Mb,
okromatik bolge yaklasik 23Mb ve heterokromatik bolge yaklasik 40
Mb igermektedir. Heterokromatik bdlge DYZ-1 ve DYZ-2 olarak bilinen
2 tekrarlayict alan icermektedir. DYZ-1 bolgesi, tekrarlanan 5 niikleotid
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dizisinden (5’-TTCCA-3’) olusan 3.4 Kb uzunlugundadir. DYZ-1 bolgesi
ilk olarak 1976 yilinda tanimlanmistir. DYZ-1 ve DYZ-2 bdlgeleri adli
arastirmalarda cinsiyet tespiti i¢in kullanilmistir (Akhatova ve ark., 2013;
Quintana-Murci ve ark., 2001; Navarro-Costa ve ark., 2012; Tilford ve
ark., 2001; Ali ve ark., 2002; Ali ve ark., 2003).
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Sekil 2. Y kromozomunun yapisi

Y Kromozomu’nun adli bilimler acisindan 6nemi

Y kromozomunun biiyiik bir kisimini olusturan NRY bolgesinde mayoz
boliinme siiresince rekombinasyon olaymin goriilmemesi sonucunda bu
bolgede herhangi bir mutasyonel olay gelismedik¢e babadan ogula degisim
gecirmeden aktarilmaktadir. Bu nedenle s6z konusu bolgede ayni soydan
gelen tiim erkekler ayni genotipe sahiptir. Ayrica Y kromozomu baba soy
geecmisini aksettirmekte ve atalar1 arasinda gergeklesen tiim mutasyonlarin
bir kaydini icermektedir (Quintana-Murci ve ark., 2001; Navarro-Costa ve
ark., 2012; Tilford ve ark., 2001; Ali ve ark., 2002; Ali ve ark., 2003; Li ve
ark., 2008).

Y kromozomunun analizi, kriminal kanitlarin incelemesi, babalik
testi, tarihsel ve soy caligmalar1 gibi birbirinden farkli arastirmlarda
kullanilmaktadir. Adli uygulamalar agisindan bir¢ok avantaj icermektedir.
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Bunlardan biri cinsel saldir1 suglarinda erkek ve kadina ait biyolojik
materyalin karigmis oldugu vajinal siiriintii, tirnak kazintisi, cilt tizerinde
tikriik gibi o6rneklerde erkege ait genetik profilin belirlenmesidir. Digeri
ise babanin bulunmadgi durumda karsilastirma materyali olarak baba
soyundan bir erkegin genotipinden yararlanilmasina olanak tanimasidir. Bu
0zellik ayn1 zamanda kimligi bilinmeyen cesetlerin kimliklendirilmesinde
de kullanilmaktadir (Britten ve ark., 1968).

Y kromozomu 1980°1i yillara kadar polimorfik igerikten yoksun olarak
kabul edilirdi. Son yillarda yapilan ¢aligmalar sonucu Y kromozomu
iizerindeki polimorfik varyasyonlarin (SNP, mikrosatellit,indel) ortaya
cikmasi ile birilkte adli bilimlerde énemli bir genetik kanit olarak kabul
gormektedir. Y kromozomunun diger kromozomlara nazaran mutasyon
oranin disiik olmasi Y kromozomu fizerindeki varyasyonlarin sinirl
saylda kalmasina sebep olmustur. Bu 6zellik, insan filogenetik ve adli
bilimler alaninda Y kromozomunu mitokondriyal DNA’ya (mtDNA) gore
daha avantajli kilmaktadir. Ciinkii yliksek mutasyon orani ilk ataya dogru
gidildik¢e dogru sonuca varmadaki zorluklar1 artirmaktadir (Casanova ve
ark., 1985)

Y kromozomu ve genetik isaretciler

Genetik 1isaretcilerdeki (varlik yokluk veya sekans degisimiyle)
varyasyonun genlerdeki varyasyonu temsil ettigi bilgisinden hareketle
bu isaretcilerin genetik arastirmalarda kullanimi fikri dogmustur. Adli
bilimlerde kullanilacak olan genetik isaret¢iler yiiksek oranda polimorfizim,
heterezigotluk gdstermelidir. Ayrica kulanilacak olan genetik isaretcilerin
kalitim modeli net olarak tanimlanmis olmalidir. Popiilasyonlarda genetik
isaretcinin allel, genotip ve fenotip sikligi belirlenmis olmali ayn1 zamanda
basit, hizli, tekrarlanabilir ve ucuz yoOntemlerle ¢alisilabilir olmasi
gerekmektedir. Y kromozomuna bagli polimorfizm ilk kez 1985 yilinda
Casanova, Lucotte ve Ngo tarafindan kesfedilmistir. Y kromozomunun
NRY bolgesinde bir¢ok genetik isaret¢i bulunmaktadir. Bunlar; satellitler,
insersiyon-delesyonlar, tek niikleotid polimorfizmleridir (Single Nucleotide
Polymorphism-SNP) (Britten ve ark., 1968; Casanova ve ark., 1985).

-Satellitler

Okaryotik genomlar tekrarlanan DNA dizileri bulundurmaktadir.
Tekralanan DNA dizilerinin boyutlarinin her tiirii bulunmaktadir ve
genellikle tekrar biriminin uzunlugu ve ardisik tekrar birimlerinin sayis1
ya da tekrar dizisinin toplam uzunlugu ile belirlenmektedir. Bu tekrar
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bolgeleri genellikle satellit olarak adlandirilmaktadir ve kromozomal
sentromerin ¢evresinde bulunabilmektedir. Satellitler, ilk defa genomik
DNA’nin kii¢iik pargalara boliiniip sonra ultrasantrifiij ile bir yogunluk

gradyaninda ayristirildiginda gozlemlendi (Britten ve ark., 1968; Casanova
ve ark., 1985).

Satellitler, minisatellit ve mikrosatellit olmak lizere iki gruba ayrilmaktadir.
Degisken sayida ardisik tekrar dizileri (Variable Number Tandem Repeat-
VNTR) olarak da adlandirilan minisatellitler, bulunduklar: lokusa bagl
olarak 6 baz ¢ifti (bp) ile 100 baz ¢iftinden fazla tekrar birimleri iceren
kilobaz (kb) uzunlugundaki dizilerdir. Mikrosatellitler, ardisik sekilde
tekrarlanan DNA dizileridir. Basit dizi tekrarlar1 (Simple Sequence
Repeats-SSRs) ya da ardisik tekrar dizileri (Short Tandem Repeats-STRs)
olarak adlandirilmaktadir. Mikrosatellitler, 1-5 bp uzunlugunda 5-30 kez
tekrarlanan birimler icermektedirler (Tamaki ve ark., 2005).

[k kez 1980 y1linda Wyman ve White tarafindan tanimlanmus, 1985 yilinda
Alec Jeffreys ve arkadarslar tarafindan minisatellit olarak adlandirilmis
olan VNTR lokuslar1 telemorik bolgeler icermektedir ve tekrarlanan
linitelerin sayisina bagli olarak uzunluk polimorfizmi gostermektedirler.
Ik ¢ogaltilan VNTR loksu 1989 yilinda Boerwinkle ve arkadaslari
tarafindan bulununan ve 2 numarali kromozomun kisa kolu iizerinde yer
alan apolipoproteine (APO) yakin 3’ APO B lokusudur. Adli alanda 1990’11
yillarda genetik isaret¢i olarak kullanilmis olan D1S80 minisatellit lokusu
en az 16 en fazla 41 kez tekrarlanan birimler igeren allellere sahiptir.
Tekrar birimlerinini uzunlugu 16 b¢’dir. D1S80 lokusunun 29 allelli
olduguna gore teokrik olarak 29 homozigot, 406 heterezigot olmak {izere
435 farkli genotip gostermesi mimkiindiir. Her bir bolgede ¢ok sayida
allelin varlig1 minisatellitlerin heterezigotluk oraninin yiiksek olmasina
neden olmaktadir. Minisatellit bolgelerindeki yiliksek mutasyon oranlari
polimorfizm oranlarinm1 artirmakta ve populasyonlardaki bireylerin ¢oklu
lokus profillerini farklilagtirmaktadir. Yiiksek polimorfizm ve tekrarlanabilir
olmas1 minisatellitlerin temel avantajlari arasinda gosterilmektedir. Bunun
yani sira benzer biiyiikliikte elde edilen DNA parcaciklarinin homolog
olmama ihtimali ve band profillerinin lokusklar veya alleller agisindan
yorumlanamamasi dezavantajlari olarak kabul edilmektedir (Nakamura ve
ark., 1987; Kloosterman ve ark., 1993; Filiz ve ark., 2011).

Mikrosatellitler, ilk olarak 1989 yilinda insan genomunda tek bir lokusun
amplifikasyonundan sorumlu olan DNA dizisine komsu olarak bulunan,
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diniikleotid tekrar dizileri olarak tanimlanmigslardir. Genom igerisinde
mono, di, tri ya da tetra niikleotid permutasyonlarin herhangi biri seklinde
tandem olarak tekrarlanan (tandem repeated) kisa DNA sekanslaridir.
Mikrosatellitler 6karyotik organizmalarin timiinde, 6zellikle yiliksek yapili
organizmalarda farkli bolgelerde ¢ok sayida prokaryotlarda ¢ok diisiik
frekansta ve ayrica organel genomlarinda bulunmaktadir. Prokaryotlarda
bir¢ok biyolojik fonksiyona sahip oldugu halde dkaryot hiicrelerde rolii
tam olarak bilinmemektedir (Weber ve ark., 1989; Field ve ark., 1996; Sia
ve ark., 1997).

Mikrosatellitler evolusyon c¢aligmalarinda, kriminalistik ¢alismalarda
(fertlerin akrabalik iligkisi, anne-baba tayini), gen haritlarainin
olusturulmasinda, popiilasyonun genetik parametrelerinin belirlenmesinde
yogun bir sekilde kullanilmaktadir. Mikrosatellitler, yaygin olarak 2
niikleotidli tekrarlardan [(CA)n] 2 niikleotidli farkli formlarda da (AC, AT,
AAC, AAT, CCG vb) bulunabilmektedir. Mikrosatellitler es baskin genetik
isaret¢ilerdir. Mikrosatellitlerde tekrar bolgelerini kusatan DNA dizileri
bir tiirlin bireylerinde ayni olmasina ragmen tiirin bireylerinde sayilari
bireyler hatta bireyin homolog kromozomlar1 arasinda dahi farklilik
gosterebilmektedir. Ug niikleotid tekrarli mikrosatellit bolgelerinin %60
oraninda polimorfik oldugu, 2 b¢ tekrarli mikrosatellitlerin ise %100
tekrarli mikrosatellitlerin sahip oldugu belirlenmistir. Tetraniikleotid tekrar
iiniteleri iceren lokuslar tanimlanmasi sirasinda hata payinin az olmasi, jelde
ayriminin daha kolay olmasi ve amplifikasyonu tamamlanan 6rneklerin
elektroforezinde artik iliriin olusumunun daha az olmasi sebebiyle adli
uygulamalarda daha ¢ok tercih edilmektedir (Weber ve ark., 1989; Field
ve ark., 1996; Sia ve ark., 1997).

Insan genomunda heterozigotluklart %70’in iizerinde olan 1300’den
fazla STR lokusu tanimlanmis olup adli bilimlerde DNA’nin intron
bolgelerinde yer alanlar tercih edilmektedir. Ayrica bir STR lokusunun adli
amacli kullanilmasi i¢in lokusun ayrim giiciinii, heterezigotluk oranina,
kromozomal lokasyonuna, PCR ile ¢ogaltilabilmesine ve tekrarlanabilir
sonuglarin elde edilmesi gibi parametreler goz 6niinde bulundurulmalidir.

Y kromozou iizerinde tanimlanan ilk mikrosatellit lokusu (Y-STR) Y27H39
olup bugiin DYS19 olarak adlandirilmaktadir. Hali hazirda sadece Y
kromozomuna 6zgii 25’in tizerinde Y-STR lokusu tanimlanmistir. Bunlarin
icinde DYS385 lokusunun ortalama dislama giicliniin (MEC-Mean

Exclution Change) 0,87-0,96 arasinda degistigi tespit edilmis ve simdiye
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kadar tanimlanan en fazla bilgi verici lokuslardan oldugu gdsterilmistir
(Altun., 1999).

-Insersiyon-delesyonlar

Bir DNA dizisine bir veya birden fazla niikleotid eklenmesi durumuna
insersiyon denir. Mikrosatellit bolgelerinde 6zellikle DNA polimerazin
kayma yapamasi sonucunda insersiyonlara sik rastlanmakatdir.
Insersiyonlar biiyiikliik olarak tek bir baz ciftinden tiim bir kromozoma
kadar dahil olabilmektedir. Delesyonlar ise insersiyonlarin aksine DNA
dizisinden bir veya birden fazla niikleotidin silinmesi durumudur. Baz
eklenmesi-silinmesi olarak tanimlanan insersiyon ve delesyonlar (Indel),
filogenetik calismalarda, popiilasyon calismlarinda genetik isaret¢i olarak
kullanilabilmektedir. Birden fazla Indellerin genomik bdlgelerde tiir
tanimlama islemleri i¢in kullanilabilir oldugu gosterilmistir (Kondrashov
ve ark., 2004; Vili ve ark., 2008).

Indel polimorfizmlerinin uzunluklart 1 bp ile 10000 bp arasinda
degismektedir. Kisa Indeller (yaklasik 2-6 bp) adli analizler i¢in uygun
bi-allellik isaretciler olmakla birlikte 40 veya daha az sayidaki Indellerin
kombinasyonu bireyleri birbirlerinden ayrit edilmesine yardime1
olmaktadir. 2002 yilinda Weber ve arkadaslar (ark.) tarafindan yapilan
caligmada insana ait 2000 Indel noktas1 tanimlanmis ve rapor edilmistir.
Yakin zamanda Mills ve ark. tarafindan yapilan ¢alismada birka¢ milyon
Indel noktas1 tanimlanmistir (Oka ve ark., 2014; Seong ve ark., 2014).

1994 yillinda Hammer tarafindan yapilan ¢aligmada Alu insersiyonun Y
kromozomunun q kolu iizerinde oldugu gosterilmistir. Bu ¢alismada Alu
insersiyonuna (YAP) sahip bireylerde 300 bp’lik bir dizin olugumuna
sahip iken bu insersiyonun gézlenmedigi bireylerde ise herhangi bir dizin
olusumu goriilmemistir (Hammer., 1994).

Dis minesinin gelisiminde etkili olan Amelogenin (AMEL) geni, X ve
Y kromozomlar1 arasindaki lokus dizisinin farklarindan yararlanarak
adli bilimlerde kimligi bilinmeyen insan orneklerinin cinsiyet tespitinde
kullanilmaktadir. AMEL X intron 1 bolgesi AMEL Y intron 1 bolgesine
gore 6 bp delesyona ugramistir. AMELX ve AMEL Y bélgelerinin dizinin
analazi sonucunda AMEL X bolgesin 106 bp AMEL Y ise 112 bp olustugu
goriilmektedir (Nakahori ve ark., 1991; Thangaraj ve ark., 2002).
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Sekil 3. X ve Y kromozomunun amelogenin lokus dizisi farkliliklari ve cinsiyet
tayini.

-Tek niikleotid polimorfizmi

Tek niikleotid polimorfizmi (SNP) popiilasyonlardaki bireylerde bulunan
farkli sekans (allelli) alternatifli DNA’lardaki tek baz degisimidir. Bir
poptilasyondaki tek baz degisiminin frekanst %1’den biiylik ise SNP,
%1’den kii¢iik ise mutasyon olarak adlandirilmaktadir.SNP’ler bir piirin
bazinin diger bir piirin baziyla (A-G) veya bir primidin bazmnin diger
primidin baziyla degisimi (C-T) olarak adlandirilan transisyonlar ve bir
plirin bazinin bir primidin baziyla degisimi olarak bilinen transversiyonlar
gibi baz degisimlerini icermektedir. Ayrica tek baz insersiyonlar1 ve
delesyonlarida SNP olarak kabul edilmektedir (Brookes., 1999; Cho ve
ark., 1999).

Sekil 4 Tek Niikleotid polimorfizmi.
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Insan genomunda yaklasik 2,91 milyar baz cifti ve 35 bin gene sahiptir.
Tim insanlarin baz diziliminin %99,9’u birbirinin aymisidir. Gen
diziliminin %0,1°lik farklilik insanlar arasindaki ¢esitliligin genetik
temelini agiklamaktadir. SNP siklilg1 ortalama her 100-300 bp birdir. Insan
genomunda 10 ile 30 milyon arasinda SNP isaret¢isi bulundugu tahmin
edilmektedir (Sonmezoglu ve ark., 2010).

Genelde teorik olarak SNP’ler bi, tri ya da tetra polimorifik isaret¢ilerdir.
SNP iizerine yapilan arastirmalarda genomdaki belli bir bp pozisyonunda
mutasyon oranin oldukga diisiik olmas1 (100 milyon jenerasyonda ortalama
1 mutasyon) ve ayni pozisyonda iki nokta mutasyonun olma olasliginin az
olmas1 sebebiyle insanda tri ve tetra SNP yok denecek kadar azdir. Bu
ylizden SNP’ler bi-allellik isaret¢iler olarak kabul edilmektedir (Goodwin
ve ark., 2007).

Tablo 1 Kromozomlardaki SNP dagilim.

SNP SNP
gﬁMO' éZSNLUK SNP SIKLIGI E&?/IMO' gz(gNLUK SNP | SIKLIGI

(KB) (KB)
1 214,066,000 | 129,931 | 1.65 13 93,711,000 | 53,093 [ 1.77
2 222,889,000 | 103,664 | 2.15 14 89,344,000 | 44,112 [2.03
3 186,938,000 | 93,140 |2.01 15 73,467,000 |37,814 [ 1.94
4 169,035,000 | 84,426 |2.00 16 74,037,000 |38,735 [ 1.91
5 170,954,000 | 117,882 | 1.45 17 73,367,000 |34,621 [2.12
6 165,022,000 | 96,317 |1.71 18 73,078,000 | 45,135 [ 1.62
7 149,414,000 | 71,752 |2.08 19 56,044,000 |25,676 [2.18
8 125,148,000 |57,834 |2.16 20 63,317,000 |[29,478 [2.15
9 107,440,000 | 62,013 |[1.73 21 33,824,000 |20,916 [ 1.62
10 127,894,000 | 61,298 |2.09 22 33,786,000 |28,410 [ 1.19
11 129,193,000 | 84,663 |1.53 X 131,245,000 | 34,842 | 3.77
12 125,198,000 | 59,245 |2.11 Y 21,753,000 | 4,193 |5.19

Genomda bilinen 1,42 milyon SNP’nin her 1.91 Kb¢ basina 1 SNP
yogunlukta bulundugu bilinmekle birlikte ekson gen bolgelerinde 60 000
SNP bulundugu ve eksonun %85’inin SNP’nin 5 Kb yakininda yer aldig1
belirlenmistir. SNP bilgilerine ulasmak i¢in; GenBank, PubMed, LocusLink
ve Genome Sequence gibi kaynak bilgiler ile NCBI veri tabanindaki bilgiler
kullanilmaktadir. Tablo-1’deki verilere gore SNP’ler ortalama 1910 bazda
bir goriilmektedir. Bu oran bireyler ve populasyonlar arasinda degistigi
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gibi, kromozomlar ve lokuslar arasinda da degismektedir. Otozomal
kromozomlarda 1/1980, X kromozomunda 1/3767, Y kromozomunda
1/5188 oraninda SNP goriilmektedir (Sachidanandam ve ark., 2001;
Smigielski ve ark., 2000).

-Adli bilimlerde tek niikleotid polimorfizminin onemi

Adli genetik laboratuvarinda karsilasilan en biiyiik problem gelen DNA
orneginin idealden az ve bozuk DNA icermesidir. Post-mortem siirecte
DNA bozulma siirecini ilk olarak endojen niikleazlar baslatir. Bunu
takiben c¢evrede bulunan mikroorganizmalar tarafindan salinan ekzojen
niikleazlarca yikim devam eder. Enzimatik yikimi, ¢cok daha yavas
devam eden non-enzimatik ya da c¢evresel sartlar takip etmektedir. DNA
fosfodiester bagi non-enzimatik hidrolize yiiksek derecede direncli iken,
glikozidik bazli seker bagi en duyarl bagdir. Intraselliiler igerige benzer
iyonik konsantarsyonlu ortamda (37C ve 7.21 pH) piirinsiz bolgenin 288-
355 saat aras1 yar1 émre sahip oldugu belirtilmektedir. Teorik olarak 15 C
‘de 800bp’lik DNA pargalanmasinin ger¢eklesmesinin 5—10 bin y1l alacagi
bildirilmektedir. Ayrica primidinlerin (6zellikle Timin) oksidatif hasara
ptirinlerden daha hassas oldugu belirtilmektedir. Bunun gibi ¢esitli endojen
ve eksojen kaynakli maruziyetler DNA miktariin limitli olmasini ve Adli
bilimeiyi tek bir analizde giivenilir sonug elde etmeye zorlamaktadir. RFLP
gibi eski teknolojilerle ¢ok pargalanmis DNA o6rneklerinin 6zellikle antik
DNA’nin analizi olduk¢a zordur. Ciinkii RFLP metodunda DNA eldesi i¢in
ortalama 100 nanogram (ng) gerekmektedir. Ozellikle kimliklendirmede
yapilan ¢aligmalarda degrede materyallerde SNP’de STR’a gore daha iyi
sonuclar alinabilecegi gosterilmistir. Bunun sebebi STR lokuslar1 200
bp’den daha uzundur. Fakat degrede DNA materyallerinde DNA dizi
uzunluklar1 150 bp’den daha azdir. Bu da 200 bp’den fazla uzunluga sahip
STR lokuslarinin amplifiye olmalarin1 engellemektedir. Buna karsilik
SNP’ler PCR ¢ogalmasi sirasinda ¢cok kisa uzunluktaki DNA bolgelerinden
analiz edilebilirler (Lindahl., 1993; Hofreiter ve ark., 2001; Crine ve ark.,
1976; Lindahl ve ark., 1972; Geigl., 2002; Bell ve ark., 2002).
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Tablo 2. Farkli adli arastirmalar igin verilmis farkli genetik isaret¢ilerin ayirim

glicii.
Ornek Ayrim Giicii
SNP; K=2 STR; K=5 VNTR-RFLP K=40
Karigik 1 1 7 23
Karigik 2 1 6,5 27
Ikili 1 3,5 14
Uclii 1 4 12
Kardes 1 33 11
Adli Arastirma 1 2,6 6,4
Kardes Olmayan 1 2,7 5,1
K : Allel sayist

Karisik 1 : Kurbana ve saniga ait érneklerin karigmis oldugu delillerin analizinde.

Karsik 2 : Saniga ve bilinmeyen bir kisiye ait orneklerin karigmig oldugu delillerin  analizinde.
Uclii : Anne, ¢cocuk ve baba iigliisiiniin bulundugu babalik testlerinde.

Tkiti : Annenin olmadigi, sadece baba ve ¢cocugun analiz edildigi babalik testlerinde.

Kardes : Annesi ve babast ayni olan kardeslerin, babalar: bir, anneleri farkli ya da anneleri bir
babalar farkl kardeslerin ayirimi icin yapilan testlerde.

Adli bilimlerde nesep tayinleri i¢in analiz edilen lokusun mutasyon
oranin bilinmesi gerekmektedir. Y-STR lokuslar1 ¢alisildiginda DY S392
ve DYS393 lokuslarinda mutasyona gdzlenmezken DYS399’unda
mutasyon orani 8,58x10? bulunmustur. Y-STR iizerindeki tiim lokuslar
incelendiginde mutasyon oraninn 2,8x10 bulunmustur. Bu sonu¢ her
bin baba ogul ciftinden yaklasik 3’tinde mutasyon gozlenecegi anlamina
gelmektedir ve otozomal STR’lardaki mutasyon oranina esittir. Y-STR
ayrim giicli otozomal STR’lardan daha diisiiktiir. SNP’lerdeki mutasyon
orant STR’lara gore 100.000 defa daha disiiktiir. Boylellikle tek niikleotid
polimorfizmi arastirilarak mutasyon orani uzaklasitirilabilir ve STR’a
gore daha gilivenli sonuclar alinabilmektedir. 13 STR lokusu (CODIS)
analiz edildiginde genetik tutarsizlik olasilig1 %3,9 iken 52 SNP noktas1
analiz edildiginde baba ile cocuk arasindaki genetik uyusmazlik olasilig1
%0,0006’dir (Heyer ve ark., 1997; Kayser ve ark., 2000; Kayser ve ark.,
2001; Brinkmann ve ark., 1998; Weber ve ark., 1993; Chakraborty ve ark.,
1999).

Y-dna ve antropolojik calismalar
Y-SNP ve Y-STR analizi, popiilasyonlarin tarihi, go¢ yollar1 ve genetik
farkliliklarmin incelenmesinde kritik bir éneme sahiptir. Ornegin, bu
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analizler araciligiyla, belirli cografi bolgelerden gelen insanlarin soylarimin
izlenmesi miimkiin olmaktadir. insanlar arasindaki genetik farkliliklarin
belirlenmesi, ge¢misteki go¢ hareketlerini anlamak i¢in 6nemli veriler
saglamaktadir (Liu ve ark., 2004).

Bu calismalarda, “Y Kromozomu Adem” teorisi 6ne ¢ikmaktadir. Bu
teori, tiim erkeklerin yaklasik 200.000 yi1l 6nce yasamis bir ortak ataya
dayandigin1 6ne siirer. Tiirkiye gibi bolgelere dayanan arastirmalarda,
modern erkeklerin genetik koklerinin nereden geldigine dair ilging bulgular
elde edilmistir. Bu teorinin dayandig: genetik veriler, farkli popiilasyonlar
arasindaki gen akisini ve erkeklik belirleyici genlerin nasil yayildigini
gostermektedir (Chibalina ve ark., 2011).

Y-DNA ve antropolojik ¢caligsmalar, erkek soylarinin kdkenlerini ve tarihler
boyunca nasil evrildigini anlamak i¢in saglam bir temel sunar. Ozellikle eski
insan topluluklar1 arasinda baglantilar ve genetik mirasin nasil aktarildigi
tizerinde durulmaktadir. Y kromozomunun bu bi¢cimde incelenmesi, insan
evriminin ve tarihinin anlagilmasina katkida bulunan 6nemli bir bilimsel
gelismedir (Bachtrog, 2008).

Y-DNA analizlerinin sagladigi bilgiler, yalnizca ge¢mis insan
topluluklarinin ortaya konmasina yardimct olmakla kalmaz, aymi
zamanda gliniimiizde Y kromozomunun genetik yapisinda meydana gelen
degisikliklerin de izlenmesine olanak tanir. Ornegin giiniimiizde 200.000
yil onceki ortak atanin belirlenmesi, erkek cinsiyetin evrimi konusunda
daha genis bir perspektife sahip olmamizi saglar (Chibalina ve ark., 2011).
Bu tiir caligmalarda elde edilen veriler, genetik genlesme ve farklilagsma
stireclerini aydinlatmakta, boylece insanligin koklerine dair daha derin bir
anlay1s sunmaktadir.

Y kromozomu analizlerinin giiniimiizde adli tip ve antropolojideki
rolii

Y kromozomu, babadan ogula aktarilan kalitm modeli ve sadece
erkek bireylerde bulunmasi gibi benzersiz 6zellikleriyle, adli bilimler,
popiilasyon genetigi ve antropolojik arastirmalarda vazgegilmez bir arag
haline gelmistir (Jobling ve Tyler-Smith, 2017). Ozellikle 2017 sonrasinda
kaydedilen teknolojik gelismeler, Y kromozomu analizlerinin adli
vakalarin ¢oziimiindeki ve insan goglerinin izlenmesindeki kullanimini
onemli Ol¢iide artirmistir (Kayser, 2017).Y -STR'ler, ¢oklu erkek DNA's1
iceren cinsel saldir1 vakalar1 gibi karmasik DNA karisimlarinin bulundugu
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adli olaylarda kritik rol oynamaktadir (Goedbloed ve ark., 2009).

Geleneksel Y-STR analizlerinin yetersiz kaldigi durumlarda, Y-SNP
analizleri alternatif bir yontem olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Y-SNP'ler,
disiik kaliteli DNA 6rneklerinin analizinde o&zellikle etkili oldugu
kanitlanmis olup, baba soyunu ve cografi kdkenleri belirlemede biiyiik
Oonem tasir. Arastirmalar, DNA 6rneklerinin bozulmus veya diisiik kaliteli
oldugu durumlarda Y-SNP'lerin Y-STR'ler kiyasla daha giivenilir oldugunu
gostermektedir. Ornegin, Valverde ve arkadaslarinin (2013) tanimladig:
coklu genotipleme yaklasimi, yalnizca 16 Y-SNP'den olusan minimal bir
set kullanilarak gelistirilen yiiksek bilgi i¢ceren bir testin, bozulmus DNA
orneklerinden bile giivenilir sonuglar iiretebildigini ve bu yontemin farkl
kiiresel popiilasyonlarda saglamligin1 korudugunu ortaya koymustur. Bu
bulgu, Y-SNP'lerin hasarli 6rneklerden bile basarili bir sekilde soyagaci ve
biyocografi bilgisi ¢ikarilmasini sagladigini gdstermektedir.

Bini ve ark. (2021), Italyan mumyalari {izerinde yaptiklar1 Y kromozomu
analizleriyle, antik ddonemden giinlimiize kadar uzanan erkek soy hatlarinin
izini siirmeyi basarmistir. Benzer sekilde, Valdiosera ve ark. (2018), Y
kromozomu varyasyonlarmi kullanarak Avrupa popiilasyonlarinin gog
dinamiklerini aydinlatmistir.

Mondal ve ark. (2017), Y kromozomu haplogrup dagilimlarini inceleyerek
farkl1 etnik gruplar arasindaki genetik iliskileri ortaya koymustur.
Ramezani ve ark. (2018) ise Orta Dogu popiilasyonlarinda Y kromozomu
cesitliligini analiz ederek bolgenin demografik tarihine 151k tutmustur.

Wang ve ark. (2023), Cin'deki modern ve antik popiilasyonlarin Y
kromozomu cesitliligi meta-analiz edilerek, kdken, genisleme ve karisma
siirecleriyle iligkili kurucu soy hatlar1 belirtmistir. Ozellikle, Sino-Tibet,
Altay ve Giliney Cin'in ¢ok dilli aileleri (Hmong-Mien, Tai-Kadai,
Avustronezya ve Avustro-Asyatik) ile baglantili dil temelli go¢ olaylarinin
bu soy hatlariyla gii¢lii iligkisi vurgulamistir. Ayrica, adli ve antropolojik
bilimlerdeki babasal cografi koken tahmini (PBGALI), soyadi aragtirmalari
ve paternal tarih rekonstriiksiyonu gibi translasyonel uygulamalardaki son
gelismeler 6zetlemistir. Dogu Asyalilarin genetik cesitliliginin kapsamli
sekilde anlagilabilmesi icin, etnolingiiistik olarak c¢esitli ve temsili yetersiz
modern/antik popiilasyonlarin ¢alismalara dahil edilmesinin 6nemi ve
Telomerden-Telomere (T2T) gibi yeni teknolojilerle genetik varyasyon
kesfinin gerekliligi vurgulamistir.
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Sapozhnikov ve ark. (2024), Y kromozomunda epigenetik saat
uygulamalarmi ve NLGN4Y, DDX3Y, TBL1Y genlerindeki yaslanma
etkilerini inceleyerek erkek sagligindaki esitsizlikleri ve tanisal potansiyeli
arastirmaktadir.

Li ve ark. (2025), Jiangsu Han popiilasyonunun paternal genetik yapisi 29
Y-STR ve 183 Y-SNP kullanilarak 374 bireyde incelenmistir. Y29 sistemi
en yiiksek ayirt edici giice sahipken (HD=DC=1), Y-SNP analizlerinde
baskin O haplogrubu (%85) ve 83 alt grup tespit edilmistir. Genetik
karisim analizleri, popiilasyonun %89 Giiney Han ve %11 Kuzey Han
kokenli oldugunu gostermistir. Jiangsu Han, genetik olarak Gliney Han
popiilasyonlariyla yakin iligkili bulunmustur.

Wang ve ark. (2025), filogenetik agidan bilgilendirici mutasyonlar
kullanilarak yiiksek c¢oziintirlikli bir Y-kromozom sekanslama paneli
gelistirilmistir. Panel, adli soy arama ve paternal biyocografik kdoken
analizleri i¢in tasarlanmis olup, Cin'in etnodilsel cesitlilik gosteren
popiilasyonlarinin paternal evrim tarihini detayli sekilde incelemeyi
amagclamaktadir.

Ralfveark. (2025),Y kromozomal ¢esitliligin standartize edilmesi amaciyla
gelistirilmis olup 27 popiilasyondan 6.600'i askin bireyin verisini entegre
ederek etkilesimli haplogrup haritalama, veri eksik bolgeler i¢in frekans
tahmini ve detayli filogenetik agac gorsellestirme islevleri sunmaktadir.
Mevcut veri kiimesi agirlikli olarak Avrupa odakli olmakla birlikte, yiiksek
coziiniirliklii kiiresel veri eklenebilir yapisiyla popiilasyon genetigi,
antropolojik calismalar ve adli bilimler alanlarinda kullanima uygun olup,
insan go¢ modelleri ve genetik cesitliligin anlagilmasina 6nemli katki
saglamaktadir.

Sonuc¢

Y kromozomu, insan genomunun en kii¢iik kromozomlarindan biri
olmasina ragmen cinsiyet belirlemede, erkek soyunun izlenmesinde ve
adli bilimlerde biiyiik bir 6neme sahiptir. SRY geni tarafindan kontrol
edilen erkek fenotipinin olusumu ve Y kromozomunun rekombinasyona
ugramayan (NRY) bdlgesinin babadan ogula degismeden aktarilmasi, bu
kromozomu adli vakalarda, babalik testlerinde ve antropolojik calismalarda
vazgecilmez kilmaktadir.

Y kromozomu iizerindeki genetik isaret¢iler (STR’ler, SNP’ler, indel’ler),
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adli bilimlerde kimlik tespiti, cinsel saldir1 vakalarinda failin belirlenmesi
ve tarihsel goclerin izlenmesi gibi ¢esitli alanlarda kullanilmaktadir.
Ozellikle SNP’ler, diisiik mutasyon oranlar1 ve degrede DNA 6rneklerinde
bile analiz edilebilme avantajlar1 nedeniyle adli genetikte giderek daha
fazla tercih edilmektedir. Antropolojik ¢alismalarda ise Y kromozomu
haplogruplari, insanligin go¢ yollar1 ve popiilasyonlar arasindaki genetik
iligkilerin anlagilmasina 6nemli katkilar saglamaktadir.

Sonug olarak, Y kromozomu analizleri hem adli tip hem de antropolojik
arastirmalar agisindan biiyiik bir potansiyele sahiptir. Teknolojik gelismeler
ve genetik belirteclerin daha hassas yontemlerle incelenmesi, bu alandaki
calismalarin gelecekte daha da ilerlemesine olanak taniyacaktir. Y
kromozomunun genetik cesitlilik ve evrimsel slireglerin anlagilmasindaki
rolii, insanlik tarihinin aydinlatilmasinda 6nemli bir ara¢ olmaya devam
edecektir.
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