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I. Giriş

Genetik kalıtım ve kalıtsal varyasyon bilimidir. DNA (deoksiribonükleik 
asit) kalıtım birimi olan genlerin yapı elemanıdır. Bireyin genetik özelliğini 
belirleyen DNA bölgesi bir gendir. Kromozomlar genlerden oluşur. Genom bir 
hücredeki gen ve kromozomların toplamıdır. 3x109 baz çiftinden (bç) oluşan 
insan genomunda kodlayıcı (ekson) ve kodlayıcı olmayan diziler (intergenik 
bölge ve intron) bulunur. Nükleer DNA sadece % 2 oranında proteinler için 
kodlayıcı dizi içerir.

Genetik polimorfizm bireyler, gruplar veya populasyonlar arasındaki DNA 
dizi farklılıklarıdır. Özdeş ikizler hariç kişiye özgü bir DNA profilini genetik 
materyaldeki varyasyonlar oluşturur. DNA dizi farklılıkları tek nükleotid 
polimorfizmleri (SNP), dizi tekrarları, ekleme, delesyon ve rekombinasyon 
sonucu oluşur. 

Bir lokustaki aleller kalıtsal varyasyonun temel birimleridir. Alel bir genin 
iki veya daha fazla alternatif formlarından biridir. Bir birey her bir ebeveyne 
ait, her bir gen için iki alel alır. İki alel aynıysa, birey bu gen için homozigottur. 
Aleller farklıysa, birey heterozigottur. Bir organizmanın alel kombinasyonu 
organizmanın genotipi, bundan kaynaklanan özellikler organizmanın fenotipi 
olarak adlandırılır. Alel terimi varyasyonun fenotipik özellikleri etkileyip 
etkilemediğine bakılmaksızın DNA dizilerindeki varyasyonlar için kullanılır. 
Örneğin kodlayıcı olmayan DNA dizisinde birçok farklı DNA dizileri bulunur 
ve bunlar sadece moleküler genetik teknikler kullanılarak belirlenir. Moleküler 
belirteçlerle belirlenen alternatif DNA dizileri de alel olarak isimlendirilir.

Bir birey bir lokusun sadece iki alelini taşır. Populasyon ise bu lokusun birçok 
farklı alellerini içerir. Böyle bir lokusun polimorfik veya çoklu alelleri olduğu 
söylenir. Herhangi bir spesifik alel populasyondaki tüm alellerin bir parçasını 
oluşturur ve bu kısım onun alel frekansını verir. Üremede; mayoz sırasında 
aleller gametlerle bir jenerasyondan diğerine geçer. Populasyonda mayoz 
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PZR’la çoğaltılan DNA miktarı mevcut DNA miktarından daha fazladır 
ve jelde hedef DNA bantları gümüş boyama gerektirmeden görünür hale 
getirilir. Amplifikasyon işlemi sırasında DNA floresan bir boya ile işaretlenir. 
Jeller otomatik olarak görüntülenebilir ve bir floresan tarayıcı tarafından 
yorumlanabilir. 

Kısa ardışık tekrarlar (STR) olarak bilinen daha kısa AmpFLP fragmentlerinin, 
PZR yönteminde amplifikasyon problemlerinden kaçınmak ve bozulmuş DNA 
örneklerinde başarıyı arttırmak için kullanılması daha uygundur. Bu diziler üç 
ila yedi baz uzunluğundaki çekirdek tekrar biriminin birkaç kez tekrarlandığı 
dizilerdir. Birkaç genetik lokusun (STR) aynı anda test edildiği “multipleks” 
sistemler olarak temin edilmektedir. Sekiz veya dokuz sistemin birarada olduğu 
kombinasyonunun ayrım gücü RFLP testindekine benzerdir. Günümüzde adli 
bilimlerde STR analizleri RFLP ve dot blot analizinin yerini almıştır.
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