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GIRIS

Movzunun aktualhgr va islonma daracasi. XX asrds biologiya
elm sahasinds aparilan todgigatlar, DNT-nin qurulusunun, DNT vo
zillal ardicilliglarinin  agilmasi, bu sahads yeni metodlarin totbiq
edilmasi, insan da daxil olmagla bir ¢ox genomlarin oxunmasi kimi
mithiim kosflors imza atdi. DNT ardicilliglarinin oxunmast zamani
askar edildi ki, eukariotlarin genomlar1 miixtalif quruluslu vo tobiatli
tokrarlanan ardicilliglarla zongindir. Belo tokrarlanan ardicilliglardan
biri do tandem tokrarlar grupuna aid mikrosatellitlordir (short tandem
repeats — STR)™.

Hazirda insanda askarlanan STR tokrarlarin hoddon artiq
polimorf olmasi xiisusiyyatine géro STR lokuslardan mohkomo-tibbi
ekspertiza praktikasinda miibahisoli ataligin/analigin vo gohumlug
olagalorinin  toyini ekspertizalarinda, soxsiyystin identifikasiyasi
mosalalorinds,  populyasiya, tokamiil, filogeniya vo genom
analizlorinds, mutasiyalarla sortlonon bir ¢ox irsi Vo qeyri-irsi
xastoliklorin  (mosoalon, talassemiya, Xorgong, Hantington xostaliyi,
Fridreyx ataksiyasi, kovrok X xromosomu sindromu vo S.)
diagnostikasinda, bir nega nevroloji xastoliklori patogenezi ilo dinamik
mutasiyalar arasinda olagolorin askarlanmasinda vo S. masalalorin
hallinda genis suratds istifads edilir. Bu giin miixtalif STR lokuslardan
homginin toxuma kulturast vo siimiik iliyinin transplantasiyasi iizra
analizlords, xromosomlar {izro Xoritolomolords, insanlarin genetik
pasportlagdirilmasinda, mohkoma tobabstinds va s. sahalords do tatbiq
edilir>34°®_ STR markerlorin populyasiya todqigatlarinda istifadasinin

! Konuues, A.C. MonekyispHas Ouoyiorus: yueOHMK IJIs BYy30B 5-¢ m3maHue /
A.C.Konnues, I'.A.CeBactbsiHoBa, MW.JI.IIBeTkoB. — MockBa: MW3marenbcTBO
IOpaiit, — 2024. — 422 c.

2 Dirks, W.G., Drexler, H.G. STR DNA typing of human cell lines: detection of
intra- and interspecies cross-contamination // Methods Mol. Biol., — 2013. 946, — p.
27-38.

3 Huang, X. Alteration of STR profiles in ovarian carcinoma cells during primary
culture / X.Huang, J.Weimer, N.von Wurmb-Schwark [et al.] // Archives
Gynecology Obstetrics, — 2016. 294 (2), — p. 369-376.
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aktualligr son illords aparilan todqigat islorindon do goriiniir” #1012,

Azorbaycan populyasiyast bu aspektdo bizo godor do todqiq
edilmaya cohd edilss ds, tadqiq edilon populyasiyanin keyfiyyati asagi
olmus, biitiin Azorbaycani ohato etmoyarok yalniz conub zonasindan
olan 285 soxsi ohato etmisdir'?. Bizdon sonra da ABS-in Nyu-York
Universitetindo islonon bir magistr dissertasiyasi ¢argivasinda 21
autosom STR-dan ibarat reaktiv toplusu ilo daha bir tadqgiqat isi hoyata
kecirilmis, todgigata asason talobolordon ibarat olan 467 nofor Baki
sakini colb edilmisdir'®. Goriindityii kimi, hor iki isde todqig olunan
niimunoalor sistemli sokildo toplanmamis vo Azarbaycani tam sokildo
tomsil etmomis, tadgiqatlar iso mohdud sokilds apariimisdir.

Tadgiqatin obyekti va predmeti. Populyasiya tadgiqatlarinin

4 Dumache, R. Chimerism monitoring by short tandem repeat (STR) markers in
allogeneic stem cell transplantation / R.Dumache, A.Enache, L.Barbarii [et al.] //
Clinical Laboratory, — 2018. 64 (9), —p. 1535-1543.

5 Kanthaswamy, S. Review: Wildlife forensic genetics — biological evidence, DNA
markers, analytical approaches, and challenges // Animal Genetics, — 2024. 55(2),
—p. 177-192.

6 Ma, D. Effect of uniparental disomy in parentage testing / D.Ma, Y.Lin, R.Zhang
[etal.] // Leg. Med. (Tokyo), — 2024. 67:102381.

7 Bulbul, O. Improving ancestry distinctions among Southwest Asian populations /
O.Bulbul, W.C.Speed, C.Gurkan [et al.] // Forensic Science International:
Genetics, — 2018. 35, —p. 14-20.

8 Al-Haj-Taib, R. Genetic analysis of sixteen autosomal STR loci in three Tunisian
populations from Makthar, Nabeul and Sousse / R.Al-Haj-Taib, A.Mejri,
C.Borsting [et al.] // Annals of Human Biology, — 2021. 48 (7-8), — p. 590-597.

® Chen, J. Evaluation of a SNP-STR haplotype panel for forensic genotype
imputation / J.Chen, J.Yang, K.Li [et al.] // Forensic Science International
Genetics, — 2023. 62:102801.

10 Ashirbekov, Y. Genetic polymorphism of Y-chromosome in Kazakh populations
from Southern Kazakhstan / Y.Ashirbekov, M.Seidualy, A.Abaildayev [et al.] //
BMC Genomics, — 2023. 24 (1):649.

1 Yiikseloglu, H.E. Population data and internal validation of the 21 short tandem
repeat loci in Turkish population / H.E.Yiikseloglu, F.C.Yonar, O.Karatas [et al.] //
Pakistan Journal of Zoology, — 2023. 55 (2), —p. 501-512.

12 Nasibov, E. Allele frequencies of 15 STR loci in Azerbaijan population /
E.Nasibov, O.Bulbul, G.Jabraili [et al.] // Forensic Sci. Int.: Genetics, — 2013. 7
(3), — p. €99-e100.

13 Aliyeva, A. Population genetic data for 21 autosomal STR loci in the Azerbaijani
population using the Globalfiler™ kit / A.Aliyeva, V.Gellatly, M.Abbasov [et al.]
/I International Journal of Legal Medicine. — 2021. 135 (5), — p. 1789-1791.
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obyekti respublikanin biitiin bolgalorini ohato etmoklo aralarinda
gohumluq olagolori olmayan, saglam, hoddi-buluga ¢atmis, koniilli
765 soxsdon (390 kisi vo 375 qadin) alinmis gan niimunalori
olmusdur. Mutasiya hallarmin arasdirilmasia 2012-2023-cii illordo
ataliq testlorinds istirak edoan 350 ailo, ABO vo MN sistemlarinin gan
gruplart lizra populyasiya tigiin polimorfizmin tayinina 1548 soxs,
seroloji va genetik metodlara asasen aparilan miigayisali tadgigatlara
isa 360 ailo calb edilmisdir.

Tadgiqatin magsad va vazifalari. Togdim olunan dissertasiya
isinin osas moagsadi respublikamizin biitiin bdlgalarini tomsil edan
Azorbaycan populyasiya niimunasinin 15 STR lokusdan ibarot
autosom STR markerlor dastindon (AmpFISTR ® Identifiler ®Plus
PCR Amplification Kit) istifado etmoklo hortorofli todqiq olunmasidir.
Bu magsada nail olmagq tigiin asagidaki vazifolor qarsiya qoyulmusdur:

- beynalxalq bioetika qaydalarina riayst olunmagla kondlli
soxslordon  niimunalorin  sistemli  sokildo  toplanmis
niimunoalordon DNT-nin ayrilmasi, keyfiyyat vo qatiliginin
toyin edilmasi vo lazimi soraitds saxlanmast;

- niimunoalor tigiin genetik profillorin alinmasi vo onlara asason
populyasiya  iiglin ~ mithim  parametrlorin  toyini  vo
hesablanmas;

-toyin olunmus parametrlor osasinda populyasiyalararasi
miiqayisali analizlorin hoyata kegirilmasi;

- Azorbaycan populyasiya niimunoasi Ug¢lin - autosom STR
genofondunun miiqayissli todqiqi;

- ataliq testlorinds rast golinan mutasiya hallarinin aragdirilmast;

- populyasiya tadqgigatinda istifado edilon markerlorin xastaliklorlo
iligkili allellori/genotiplorinin populyasiyamizda paylanmasinin
adobiyyat malumatlar1 asasinda arasdirilmasi va tahlili;

- genetik vo seroloji metodlarin miiqayisali tadgiqi.

Tadqgiqat metodlari. Dissertasiya isindo DNT-nin ekstraksiyasi,
polimeraza zoncir reaksiyasi (PZR), kapilyar elektroforez, genetik,
filogenetik, populyasiyalararasi-miiqayisali, seroloji, mikroskopik,
riyazi-statistik metodlardan vo kompiiter proqramlarindan istifado
edilmisdir.



Miidafiays ¢ixarilan asas miiddealar:

» 1lk dofo olaraq biitiin bolgalor ohato olunmagla Azorbaycan
populyasiyasinin kifayat gador tomsil¢i niimunasinin tadgiqi ilo
toyin edilmis populyasiya-genetik vo mohkoma-tibbi parametrlor
uygun genetik testlorin kegirilmasi zamani totbigq tgiin tam
yararhdir.

» Toyin edilmis populyasiya-genetik parametrlorin gostaricilori
osasinda aparilan populyasiyalararasi tohlillor gostormisdir ki,
Azorbaycan populyasiyast Yaxin Sorg, Qafgaz vo Avrasiya
monsali populyasiyalarla daha yaxindir.

» Populyasiyamizin genefondunun formalagmasinda miimkiin
pay1 ola bilacok digar segma diinya populyasiyalari ilo aparilan
analoji miiqayisali todgigatlar da genefondumuzun Avropoid
(Qafgaz) vo Yaxin Sorq monsali bir nega Tirk, Falastin va
Suriya, Sargi Asiya mansoali Uygur kimi populyasiyalarla daha
yaxin oldugunu tosdigqlomisdir.

» Hayata kegirilon genetik testlor zamani populyasiyamizda bir sira
lokuslar {izro askarlanan mutasiya hallar1 istor uygun genetik
testlorin, istorso do digor identifikasiya mosalolorinin hallindoa
onlarin nazara alinmasim zaruri edir.

» Identifikasiya reaktiv toplusuna daxil olan STR lokuslarin
patogenik variasiyalari haqqinda odobiyyat mslumatlarinin
aragdirilmast gostarmisdir ki, xastaliklorls iliskisi olan bozi allel
variasiyalar respublika ohalisinds yiiksok tezlikls rastlanir.

» 1k dofo olaraq qan qrup gostoricilorinin (ABO vo MN
sistemlori) populyasiyamiz {i¢iin polimorfizmi Gyranilmis vo
seroloji metodlarla aparilan miiayinslorin naticalori genetik
todqiqatlarin aparilmasi ilo yoxlanilaraq gostorilmisdir ki,
genetik metodlar birgiymatli olaraq daha doqiq vo etibarhidir.
Tadgiqatin elmi yeniliyi. Dissertasiya isinda ilk dofa olaraq:

e Respublikanin biitiin bolgalori shato olunmagla Azarbaycan
populyasiyasinin kifayat godor tomsilgi niimunasi autosom
STR markerlorlo todqiqg olunarag populyasiya-genetik vo
mohkomo-tibbi parametrlor toyin edilmis, bu markerlorin
identifikasiya potensiali qiymatlondirilmigdir.



e Toyin edilmis populyasiya-genetik parametrlor osasinda
populyasiyamizla miixtolif qitolordos moskunlasan 17 diinya
populyasiyast arasinda genetik masafolor (Ney vo Fiser)
mioyyan edilmis, iki miixtalif riyazi yanasma ilo filogenetik
agaclar qurulmus, prinsipial koordinat (PCA) vo prinsipial
koordinat (PCoA) analizlori aparilmisdir.

e Populyasiyamizin autosom STR genefondunun
formalagsmasinda istirak etmosi ehtimal edilon digor se¢mo
diinya (Orta, Sorgi vo Conubi Asiya, Avropa, Qafqaz, Yaxin
Sarq vo S. monsali) populyasiyalar1 ilo genetik olagslorin
askarlanmas1 mogsadi ilo aparilan miigayisali tohlillor ilo
populyasiyamizin asasen Yaxin (Orta) Sorq vo tiirk moansali
populyasiyalarla yaxin olmasi miiayysn edilmisdir.

e Ilk dofo olaraq ataliq testlorindo askarlanan mutasiya hallari
aragdirtlmig, hor bir mutasiyanin miimkiin monbayi vo yaranma
mexanizmlori  tosvir  edilmisdir. Mixtalif  Xxostaliklorlo
assosiasiya edon lokuslarin allellori (genotiplori) haqqinda
adobiyyat malumatlar1 6yronilmis, populyasiyamizda patogenik
allellorin rast golmo tezliklori verilmisdir.

e Tomsilgi populyasiya niimunslorinds qan qrup gostoricilori
(ABO vo MN) osasinda seroloji metodlarla aparilan
miayinalorin naticalori genetik todgiqatlarin  aparilmasi ilo
yoxlanilmig, genetik metodlarm etibarliligt vo istlinliiyli
miioyyon edilmigdir. Eyni zamanda homin sistemlor asasinda
qrup faktorlariin populyasiyamiz igiin rast golma tezliklori
toyin edilmisdir.

Tadgiqatin nazari va praktiki ahamiyyati. Tadgigatin naticalori
olaraq miioyyan edilon populyasiya-genetik vo mohkomo-tibbi
parametrlor, xiisuson do STR lokuslarin allel tezliklori mohkoma-tibbi
ekspertiza tocriibasindo kifayat godor etibarliliga malik real referens
parametrlor kimi totbiq oluna bilar. Todgigatin naticalarineg istinadlar vo
onlardan istifade bu naticalorin fundamental vo praktiki shamiyyato
malik oldugunu gostorir. Interpopulyasiya miiqayisoli  tohlillor
populyasiyamizin  autosom STR  genofondunun monsoyi Vo
formalagmas1 haqqinda fikirlor s6ylomays imkan verir. Alinan naticalor
digar populyasiyalar ti¢iin filogenetik todgiqgatlarin aparilmasi zamani
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istifado edilo bilor. Praktiki testlorin hoyata kegirilmosi zamani
askarlanan mutasiya hallarnin tohlili populyasiyamizda daha ¢ox
mutasiyaya ugrayan STR lokuslar1 askarlamaqgla bunlarin ekspert
tocriibasinds nozors alinmasiin zoruriliyini gostorir. Bozi xastaliklorlo
iligkisi olan allel variantlar/ genotiplori haqqinda odsbiyyat
molumatlarinin tohlili, homginin shalimizds bir sira lokuslarin patogenik
variasiyalarimin  yiiksok tezliklo rastlanmast bu STR lokuslarin
xastaliklarls da iligkilarinin 6yronilmasinin zaruriliyindan xabar verir.

Aprobasiyas1 va tatbiqgi. Dissertasiya isinin asas naticalori igin
yerino yetirildiyi miiossisalorin elmi seminarlarinda, bir sira yerli vo
beynalxalg konfrans, kongres va simpoziumlarda isigqlandirilmisdir:
Beynolxalqg Tibb vo Hiiquq Assosiasiyasinin (WAML) 23-cii
beynalxalq kongresi (Baki, 2017), Ulu Ondor Heydor ®Oliyevin
anadan olmasinin 94-cii ildoniimiine hasr olunmus Ganc Alimlarin
vo Tadgiqatgilarin “Miiasir Biologiyanin Innovasiya Problemlori”
movzusunda VII (Baki, 2017) vo 95-ci ildoniimiine hasr olunmusg
Gonc Alimlarin vo Todqigatcilarin “Miiasir Biologiyanm Innovativ
Yanasmalar” movzusunda VIII (Baki, 2018) Beynalxalg Elmi
Konfransi, akademik C.O.Oliyevin anadan olmasmin 90-c1
ildoniimiine hasr olunmus Gonc Alim vo Toalobalorin “Qlobal
cagirislarin - hoalli  {iglin  Biologiya vo Kond Tosarriifatinda
[nnovasiyalar” mévzusunda konfransda (Baki, 2018), “Elm vo
Odliyys” mdvzusunda 2-Ci Beynalxalgq Kongresdo (ITAC, Istanbul,
2018), “Tokco Saglamliq: Problemor & Hollor” mdvzusunda 2-ci
Beynolxalq Konfransda (Baki, 2019), “Insan genetikas1 vo genetik
xastoliklor: problemlor vo inkisaf perspektivlori” movzusunda I
Beynolxalq virtual elmi-praktik konfransinda (Baki, 2020), “Heydor
Oliyev vo miiasir biologiya elminin inkisafi: ugurlar vo cagiriglar”
movzusunda beynalxalq konfrans (Baki, 2023).

Tadgiqgat isinin asas noticasi 15 odad autosom STR lokuslarin
allellorinin tezliklori toyini olmusdur. Bu tezliklor referens tezliklor
ticlin qoyulan biitiin toloblora cavab verir, praktiki olaraq miibahisali
atalig/analiq testlorindo vo identifikasiya maosalalorinde ugurla
istifada olunur.

Dissertasiya isinin yerino yetirildiyi taskilat. Azorbaycan
Respublikasi Elm vo Tohsil Nazirliyi Molekulyar Biologiya vo
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Biotexnologiyalar Institutunun Populyasiya genomiksi
laboratoriyasinda vo Azarbaycan Respublikasi Sohiyya Nazirliyinin
“Moahkoma-Tibbi Ekspertiza vo Patoloji Anatomiya Birliyi” publik
hiiquqgi saxsin Mahkoma biologiya sobasinin Molekulyar genetika
laboratoriyasinda yerino yetirilmisdir.

Isin nasri. Dissertasiya isino aid 7 mogalo vo 8 tezis olmagla,
yerli vo beynolxalg jurnallarda 15 asor ¢ap edilmisdir. Nosr olunan
moqgalalora 5-dan ¢ox istinad vardir.

Dissertasiyanin qurulusu va hacmi. Dissertasiya isi giris, 5
fasil, tacriibi hissa tizra yekun, naticalar, tovsiyalor, istifade edilmis
odobiyyat siyahisindan vo ixtisarlarin siyahisindan ibarat olmagla
imumi hocmi 170 sohifs toskil edir. Umumilikdo dissertasiya isi
228603 isara toskil edir (giris — 13497, | fosil — 83383, 11 fasil — 12783,
1 fasil — 49547, IV fasil — 29453, V fasil — 10175, tocriibi hissa lizra
yekun — 23884, noticolor — 4645 isara, tovsiyalor — 1236 isaro). Isdo
17 sokil vo 33 cadval verilmisdir. Dissertasiya isindo timumi 295
adobiyyata istinad edilmisdir ki, onlardan 3-ii azorbaycan, 1-i tiirk, 11-
i rus va 280-1 ingilis dilindo olan manbolardir.

1 FOSIL. ODOBIYYAT ICMALI

Bu fosildo dissertasiya movzusu iizro odobiyyat icmali togqdim
olunmusdur. Icmalda genetik polimorfizm, tokrarlanan ardicilliglar vo
onlarin  genomda paylanmasi, variabelli ardicilliglarin = bozi
xtsusiyyatlori, STR markerlorin qurulusu vo nomenklaturasi, onlarin
populyasiya todgigatlarinda istifadesi, bu lokuslarin mutasiyalari,
normal va patogenik variasiyalari, miiayyan xastaliklorlo iligkisi,
homginin mohkama-tibbi ekspertiza praktikasinda klassik seroloji vo
miiasir genetik todqiqat metodlart miiqayiso edilorok farglori vo
tstiinliiklori tohlil edilmis, sonda odabiyyat xiilasosi iizro yekun
verilmaklo tadqigatin aktualligi asaslandirilmisdir.

I1 FOSIL. TODQIQATIN MATERIAL VO METODLARI

2.1. Tadgigatda istifade olunan materiallarin tasviri
Populyasiya todqiqatlari {iglin material Azorbaycanin demok
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olar ki, biitiin rayonlarinda yasayan va aralarinda qohumluq slagalori
olmayan, sorgu osasinda ocdadlarinin bir nega nasil boyu eyni
regionda yasamaqla Azarbaycan sakinlori olmasi gostarilon 765 (390
kisi vo 375 gadin) soxsin gan niimunolorindon ayrilmis xromosom
DNT-lori olmusdur.

Mutasiya hallarinin todqigine material 2012-2023-ci illords
ataliq testlorindo istirak edon 350 ailodan toplanmisdir. ABO vo MN
gan qruplar1 lizra seroloji todgigatlara, bu sistemlor tizra genlorin
poplimorfizm doracasinin toyini ti¢lin imumilikdo 1548 nofar,
seroloji vo genetik testlorlo aparilan miiqayisali todgigatlara 360 ailo
calb edilmisdir.

2.2. Tadgigatin tacriibi-instrumental metodlar:

Qan niimunalarindon DNT-nin ayrilmasi {igin PrepFiler® DNA
Extraction Kit (Applied Biosystems, Life Technologies, USA) reaktiv
dostindon istifado edilmigsdir. DNT niimunolorinin qatiliginin  vo
tomizlik daracasinin tayini Quantifiler® Human DNA Quantification
Kit (Cat. No. 4343895) reaktiv toplusundan istifado etmoklo 7500
RealTime PCR System cihazinda, 7500 System SDS Software
program vasitasi ilo hoyata kegirilmisdir. DNT-nin amplifikasiyasi Vo
denaturasiyast AmpF{STR ™ Identifiler™ Plus PCR Amplification
Kit*-don (Identifiler_V2) istifado edilmoks GeneAmp PCR System
9700 (Applied Biosystems, USA) cihazinda uygun soraitlor segilmoklo
yerina yetirilmigdir. Elektroforez 3130 Genetic Analyzer (Applied
Biosystems, USA) cihazinda aparilmis, genotiplor GeneMapperID v.
3.2 programu vasitasi ilo hesablanmigdir.

2.3. Miiqayisali populyasiya tadqiqatlar

[lkin miiqayisali interpopulyasiya todgigatlarma Avstraliya istisna
olmaqla miixtalif kontinentlordo yasayan asagidaki diinya populyasi-
yalar1 calb edilmisdir: ABS mansali dord populyasiya — Qafgaz, n=349,
Afro-Amerika (neqroid), n=357, Ispan, n=290 vo Yerli Aborigen
Hindular, n=191; Tirkiys (Sorqi), n=802; Iraq, n=103; Hindistan (Tamil

14 AmpF¢STR™ Identifiler™ Plus PCR Amplification Kit USER GUIDE: — 2018,
— Catalog Number 4427368, — 147 p.
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Nadu), n=136; Iran (Fars), n=112-126; Soudiyys Orabistam, n=190;
Conubi Afrika (garadarili), n=634; Ofqanistan, n=348; Boliviya, n=200;
Sudan, n=498; Misir (Yuxari), n=265; Rusiya (Avropoid), n=1118; Cin
(Han), n=446 vo Ruminiya (Vallasiya), n=1910.

Autosom STR lokuslara gora genofondumuzun mansayinin
differensial giymatlondirilmasi {iglin asagidaki populyasiyalar calb
edilmisdir: 1) Ozbokistan, n=1060; 2) Qazaxstan, n=1842; 3) Kazan
Tatarlar, n=135; 4) Miser Tatarlari, n=141; 5) Bosniya-Herseqovina
(Tirk), n=100; 6) Rusiya (Orta), n=386; 7) Pakistan ({imumi), n=328; 8)
Pakistan (Lahor), n=500; 9) Mongolustan, n=507; 10) Rusiya (Qafqaz,
Avropoid), n=1118; 11) Falastin, n=125; 12) Kipr, Tiirk, 501; 13)
Estoniya, n=303;14) Latviya, n=500; 15) Akto-Qirgiz, n=1118; 16)
Artuks-Uygur, n=446; 17) Sorgi Anadolu, n=116; 18) Qarbi Anadolu,
n=104; 19) Conub-Sargi Anadolu, n=257; 20) Alban (Kosovo), n=136;
21) Macaristan, n=4213; 22) Suriya, n=121; 23) Yohudi (birlogmis),
n=248; 24) Conubi Koreya, n=526; 25) Yaponiya, n=1501.

2.4. Tadqiqatin seroloji metodlar:

Seroloji todgigat ABO sistemi iizro gan qruplarinin toyini
modifikasiya olunmug Schiff metodu ilo, MN sistemi iizro qruplarin
toyini 16vho iizerinds aqqliitinasiya reaksiyast ilo apariimisdir®®.

2.2.5. Tadqiqatin riyazi-statistik metodlar:

Mohkomo-tibbi  vo  populyasiya-genetik ~ parametrlorin
hesablanmasinda vo islonmasindo, filogenetik agacin, prinsipial
komponent vo prinsipial koordinat grafikinin qurulmasinda riyazi-
statistik metodlardan va kompiiter programlarindan (Microsoft Excel,
PowerStats v.1.2, Arlequin v. 3.5, MEGA X v. 10.0.5, Past v. 4.02)
istifado edilmisdir. Seroloji vo genetik testlor arasinda miigayisali
tohlillor Microsoft Excell proqrami vasitasi ilo giymatlondirilmisdir.

15 Tommmun, B.B. Cyne6HO-MEIMIMHCKOE HCCIIEI0BAHUE BEIIECTBEHHBIX
nokazatenbeTB / B.B. Tomumun, A.C.I'magkux, — Mocksa; «Meauiuaay, — 1989. —
304 c.
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NOTICOLOR VO ONLARIN MUZAKIROSI

III FOSIL. STR MARKERLORIN POPULYASIYA-GENETIK
PARAMETRLGRi“NiN T.BYil\.Ii VO PQPULYASiYALARARASI
MUQAYISOLI TODQIQATLAR

3.1. Azarbaycan populyasiyasi iiciin STR markerlarin asas
populyasiya-genetik parametrlarinin tayini

Autosom STR-markerlora osaslanan populyasiya todqiqatlar
nisbaton kigik 6l¢iilii populyasiya niimunasi ilo bizim avvalki islorda
do aparilmisdir!®Y’. Bu todqigatin avvalki islorimizden kifayat godor
ohatali populyasiya niimunasinin (765 nafar) todgigata calb edilmasi
Vo atrafli populyasiyalararasi tahlillorin aparilmasi ilo forglonir.

Tadqiqatin naticalori gostarir Ki, ayri-ayri lokuslar tizra allellorin
tezliklori genis intervalda (~0,0007-0,5314) doyisdir. Todgig olunan
STR lokuslar iizro populyasiya-genetik vo mohkamo-tibbi statistik
gostaricilori, hamginin kombina olunmus parametrlorin giymotlori 1
sayli coadvoldo verilmisdir. STR markerlor {igin miithiim olan
populyasiya-genetik parametrlordon miisahido olunan heterozigotlug
(Hobs) 0,6200 (TPOX) vo 0,8807 (D18S51) arasinda, gozlonilon
heterozigotlug (Hexp) iso 0,6481 (TPOX) va 0,8809 (D2S1338)
arasinda doyisir. Uygunluq ehtimalimin (MP) giymotlori 0,0275
(D2S1338) va 0,1674 (TPOX) arasinda doyismisdir. Miihiim
mohkomo-tibbi parametrlordon olan lokuslarin inkaretmo giiciiniin
(PE) giymatlari 0,3085 (TPOX) va 0,7437 (D18S51), diskriminasiya
gilictiniin (PD) giymatlori iso 0,8326 (TPOX) vo 0,9725 (D2S1338)
arasinda variasiya etmisdir.

16 Mustafayev, N.Sh. Population—genetic and comparative interpopulation studies of
Azerbaijan population based on the 15 autosomal STR markers / N.Sh.Mustafayev,
E.R.Mammadov, F.R.Huseynova [et al.] // Transactions of the Institute of Molecular
Biology & Biotechnologies, ANAS, —2017. 1, — p. 72-79.

17 Mustafayev, N.S. Azarbaycan populyasiyasmin STR markerlorlo todgigi: 11. STR
markerlorin allel strukturu osasinda miiqayisali interpopulyasion analiz /
N.S.Mustafayev, ©.C.Mommadov, E.R.Mammodov [vo b.] // Azarbaycan Milli
Elmlor Akademiyasinin Xobarlori, Biologiya ve Tibb elmlari, — Baki: — 2017. 72
(2), —s. 5-20.
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Cadval 1
Azarbaycan populyasiyasi niimunasi iiciin 15 autosom STR lokusun bazi populyasiya-genetik va
statistik parametrlari (n=765)

Allellar
D8S1179
D21S11
D7S820
CSF1PO
D3S1358
THO1
D13S317
D16S539
D251338
D19S433
VWA
TPOX
D18S51
D5S818
FGA

Hobs | 0.8236 | 0.8573 | 0.8171 | 0.7186 | 0.7860 | 0.7678 | 0.7302 | 0.7847 | 0.8651 | 0.8184 | 0.7964 | 0.6200 | 0.8807 | 0.7315 | 0.8444

Hexp | 0.8270 | 0.8530 | 0.8054 | 0.7310 | 0.7769 | 0.7932 | 0.7780 | 0.7950 | 0.8809 | 0.8143 | 0.7990 | 0.6481 | 0.8775 | 0.7419 | 0.8670

Prwe | 0.0090 | 0.1201 | 0.1219 | 0.0490 | 0.0199 | 0.0000 | 0.0638 | 0.0381 | 0.4126 | 0.2101 | 0.1373 | 0.0246 | 0.0000 | 0.2107 | 0.0000

MP | 0.0510 | 0.0401 | 0.0699 | 0.1188 | 0.0918 | 0.0763 | 0.0796 | 0.0731 | 0.0275 | 0.0603 | 0.0680 | 0.1674 | 0.0297 | 0.1097 | 0.0353

PE ]0.6459 | 0.7094 | 0.6305 | 0.4561 | 0.5663 | 0.5468 | 0.4774 | 0.5726 | 0.7123 | 0.6285 | 0.5918 | 0.3085 | 0.7437 | 0.4774 | 0.6910

PD ]0.9490 | 0.9599 | 0.9301 | 0.8812 | 0.9082 | 0.9237 | 0.9204 | 0.9269 | 0.9725 | 0.9397 | 0.9320 | 0.8326 | 0.9703 | 0.8903 | 0.9647

PIC |0.8053 | 0.8342 | 0.7745 | 0.6813 | 0.7381 | 0.7602 | 0.7458 | 0.7639 | 0.8658 | 0.7898 | 0.7705 | 0.6012 | 0.8634 | 0.6999 | 0.8487

TPI 285 | 350 | 2.73 1.77 230 | 219 186 | 233 | 354 | 271 | 245 1.30 | 3.98 1.86 | 3.29

Abbreviasiyalar: Hops — miigahido olunan (real) heteroziqotlug (observed heterozygosity), Hexp — go6zlonilon heterozigotlug (expected
heterozygosity); P — Bonferroni diizelisindon (P<0.05/15=0.0033) sonra Hardy-Vaynberg tonliyi iizro testlorin dagigliyinin p giymatlori;
MP — uygunluq ehtimali (matching probability); PE — inkaretmo (istisna) giicti (power of exclusion); PD — diskriminasiya (ayirdetmo) giicii
(power of discriminancy); PIC —polimorf informasiya tutumu (polimorphic information content); TPI — tipik ataliq indeksi (typical paternity
index).

Kombina olunmus diskriminasiya giicii (combined power of exclusion) — CPE=0,999998866350918; kombins olunmus diskriminasiya giicii
(combined power of discriminancy) — CPD=0,999999999999999998; kombino olunmus tipik ataliq indeksi (combined paternity index) —
CTPI=783003.21 vs ataliq ehtimali (paternity probability) — PP=0.999998722867644.
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Xiisusi ohomiyyato malik olan gostaricilordon olan polimorf
informasiya tutumu (PIC) D2S1338 STR lokusunda maksimum
(0,8658), TPOX lokusunda iss minimum giymoato (0,6012) malik
olmusdur. TPOX vo D18S51 STR lokuslar1 uygun olaraq tipik ataliq
indeksinin (TPI) asag1 (1,30) vo yuxari (3,98) qiymatlorina malik
olmuslar. Hom populyasiya-genetik, hom do mohkamo-tibbi
parametrlorin alinmig giymatlori gostorir ki, bu STR lokuslar tadqiq
olunan populyasiya ligiin yiliksok doracods polimorf olub populyasiya
Soviyyasinds aparilan todgiqatlarla yanasi miibahissli atalig/analiq, Vo
identifikasiya ekspertizalarinda da etibarli sokilds istifads oluna bilar.

3.2. Populyasiyalararasi miiqayisali tahlillar

STR markerlorin allel torkibinin keyfiyyat vo komiyyatca
todqiqi, populyasiya-genetik parametrlorinin toyini hom konkret
populyasiyan1  togkil edon ayri-ayr1 qruplarin 6z aralarinda
(populyasiyadaxili), hom do populyasiyalarin  bir-biri ilo
(populyasiyalararas1) miiqayisali tadgigine imkan verir.

3.2.1. Allel tezliklari va populyasiya-genetik parametrlarin
gostaricilori asasinda interpopulyasiya tahlillari

FGA STR lokusu iizro allel torkibi vo tezliklorinin, homginin
Prwe-nin giymotlorinin miiqayisali tohlilinin noticalori allel torkibi vo
populyasiya-genetik  parametrlor osasinda miiqayisali  todqigin
naticalori niimuna kimi togdim edilmisdir. Naticolor gostormisdir ki,
miiqayisa olunan populyasiyalar tokca ayri-ayri allellarin tezliklorina
gora deyil, lokus tizra allel torkibino gora do forglonirlor. Masalon,
populyasiyamizla miiqayisado 19 sayli allelin tezliyi Boliviya
populyasiyasindan 0,1450/0,0577~2,5 dofa ¢ox, aksina 22 sayl allelin
tezliyi isa 0,1872/0,065~2,9 dofs azdir. Bazi allellar, mas. 16.1, 20.2,
29.2, 31.2, 43.2, 44.2 va 45.2 kigik tezlikloro malik nadir vo ya unikal
allellor olmagla tokco C.Afrika, 30 sayl allel yalniz Misir vo C.Afrika,
30.2 - Sudan vo C.Afrika, 25.2 - Azarbaycan, Cin (Han) vo Ruminiya
(Valaxiya), 26.2 sayl allel iso yalmiz ABS (Hindu), Cin (Han) vo
Ruminiya (Valaxiya) populyasiyasinda rastlanmigdir.

Azorbaycan populyasiyast ligiin  THO1, D18S51 vo FGA
(P=0.0000) lokuslar1 istisna olunmagqla digor lokuslarda Hardy-
Weinberg tonliyindon statistik etibarli farglonmolor miisahido
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edilmomisdir. Bu ciir hal (Phwe<0,001) iki STR lokus iizro (D18S51
vo D5S818) Misir populyasiyasinda, bir STR lokus (VWA) iizro
Ruminiya, dord STR lokus (THO1, D19S433, D5S818 vo FGA) tizra
Soudiyys Orabistan1 populyasiyasinda gqeyds alinmigdir.

3.2.2. Populyasiya differensiasiya testlari va genetik

masafalor asasinda interpopulyasiya tahlillari

Multiplet populyasiya differensiasiya testlori  noticasinda
populyasiyamizla iraq, iran vo Tiirkiys populyasiyalar: arasinda biitiin
STR lokuslar tizrs statistik etibarli forglorin olmadig1 askar edildi. Lakin
Ofqanistan populyasiyasi ilo 15 STR lokusdan biri — THO1 {izra forq
miisahido edilmisdir. Sudan vo Boliviya 15 STR lokusdan 13-do, Cin
(Han) 15 STR lokusdan 14-do, C.Afrikanin qaradorili ohalisi biitiin STR
lokuslar tizra populyasiyamizdan farglonmislor.

Bundan basga Raytin (Wright) F-statistikasinin (fiksasiya
indeksi — Fst) P-giymotlori osasinda da populyasiyalar arasindaki
genetik mosafo  indekslorinin  miigayisasi do  populyasiya
differensiasiya testlorino analoji, lakin daha aydin ifado olunan
ganunauygunluglar askar etdi (cadval 2). Bu testlords P<0,05 sorti ilo
yalmz Azorbaycan vo Iran populyasiyalari arasmnda ohomiyyatli
forglor askarlanmadi, qaradarili Conubi Afrika populyasiyasi ilo iSo
biitin STR lokuslar iizro statistik ohomiyyatli forglor iizo ¢ixdu.
Populyasiya differensiasiya testlorindon forgli olaraq bu testlor
Ofgamistanla 15 STR lokusdan 3-do, Tiirkiys Vo Iraq populyasiyalari
ilo iso 4-do etibarli forglor askarlayir. Daha yiiksok statistik etibarli
forglor Boliviya, Sudan va Cin (har birinds 15 STR lokusdan 14-do)
populyasiyalarinda  miisahido  edilmisdir.  Istor  populyasiya
differensiasiya testlori, istor genetik mosafo indekslorinin P-
giymotlorinin miiqayisesi populyasiyamizi digor miiqayisa olunan
populyasiyalardan tam forglondiran lokusu askar etmadi.

Qeyd edok ki, askarlanan forglor sirf olaraq cografi masafodon
deyil, ehtimal ki genetik mosafodon asilidir. Ney genetik
mosafalorinin giymatlarina géro Azorbaycan populyasiyasina an yaxin
populyasiyalar Tiirkiyo (0,0072), Ofganistan (0,0135); Ruminiya
(0,0145), Rusiya (0,0194), Iran (0,0214), ABS, Qafqaz (0,0223) va
[raq (0,0300) olmusdur.
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Cadval 2
Azarbaycan v diger 17 diinya populyasiyasi arasinda genetik masafs indekslsrinin (Fst) P-giymatlari

STR lokuslar
: R o S Q B o o 3 & 3 ; e s
—
Populyasiyalar = 2 3 g 2 E 2 3 a D ;: o & a é
a a a] o a a) I a a) F a a
fraq 0.0360(0.7207 | 0.0270 | 0.9910 0.0631 | 0.9099 | 0.0000 | 0.4505 | 0.4505 | 0.0631 | 0.0000 | 0.8559 | 0.8469 | 0.7297 | 0.7387
fran (Fars) 0.99100.9550|0.9640 | 0.4955]0.7117[0.5315[0.9730 | 0.0631 | 0.9189 | 0.8649 | 0.5405 | 0.8108 | 0.4685 | 0.3874 | 0.6577
Saudiyyas Orab. 0.00900.0360|0.0000 | 0.2703]0.1982 | 0.0631 [ 0.0000 | 0.1532 ] 0.0000 | 0.0000 | 0.0090 | 0.0180 | 0.0000 | 0.0991 | 0.0631
C. Afrika (Zanci) 0.00000.00000.00000.0360 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000
ABS (Qafqaz) 0.1802|0.0270|0.0000 | 0.6757 | 0.0000|0.0000 |0.4414|0.0721]0.1081 | 0.0000 | 0.0090 | 0.1622 | 0.2432|0.0360 | 0.3514
ABS (Afro-Amerika) |0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0991 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0090 | 0.3964
ABS (Ispan) 0.0901{0.0000 | 0.0090 | 0.1892 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0090 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000| 0.0180|0.0000 | 0.0721
ABS (Nativ hindy) 0.00000.0000 |0.3694 | 0.1081 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.1441 ] 0.0000 | 0.0000 | 0.0090 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000
Tiirkiys (Sarqi) 0.0091]0.93690.0090|0.0901 | 0.6396 | 0.6667 | 0.0360 | 0.0360 | 0.2432|0.2703|0.2072|0.3333]0.3785|0.9730 | 0.1532
Hindistan (Tamil N.)  {0.0000|0.1712|0.1712|0.7478|0.8919|0.1441|0.0090 | 0.0727 | 0.0000 | 0.0811 | 0.2523 | 0.0000 | 0.0180 | 0.3063 | 0.2703
Ofganistan 0.3604|0.0000 | 0.4775|0.8649 | 0.2883|0.0000 [ 0.1802 | 0.2432] 0.0901 | 0.8919 | 0.0541 | 0.7387| 0.0631 | 0.4595 | 0.0180
Boliviya 0.01800.0000 | 0.0000 | 0.3063 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0270 | 0.0000 | 0.0000
Sudan 0.0000{0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0360 | 0.0000 | 0.0000 | 0.2342 ] 0.0000 | 0.0090 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000
Misir (Yuxari) 0.00900.0631 | 0.0000 | 0.6396 | 0.4054 [ 0.0000 | 0.0360 | 0.8198 | 0.0000 | 0.0541 | 0.0631 | 0.0180 0.0180|0.0090 | 0.7297
Rusiya F. (Avropoid) [0.0000|0.3874]0.0451)0.6577|0.0991{0.0000{0.0090|0.00000.0000{0.0000{0.0000{0.0541|0.0000{0.8198|0.0180
Cin (Han) 0.00900.0000 | 0.0000 | 0.2523 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0090 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0000
Ruminiya (Valaxiya)  |0.0000 |0.0000 | 0.0000 | 0.1532 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0180 | 0.0631 | 0.0000 | 0.0000 | 0.0090 | 0.0000 | 0.0000|0.0000|0.1171

Qeydlar: Wrightin F-statistikasina (fiksasiya indeksi — Fsr) asason hesablanan statistik shomiyyatli Fst P-qiymaotlori (statistic etibarliliq saviyyasi
P<0,05) yagl sriftlorlo gostorilmigdir. Codvalda parametrin konaragixmalar nozoro alinmadan yalniz orta qiymetlori verilmis, biitiin qiymatlor
0,0001-5 godor yuvarlaglagdirilmigdir.
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Daha uzaq populyasiyalar Boliviya (0,1454) vo Conubi Afrika
(0,1287)  populyasiyalar1  olmusdur. Populyasiyalar arasinda
miinasibatlori daha aydin goérmok {i¢iin Ney genetik masafalori
osasinda iki metodla (NJ vo UPGMA) filogenetik agaclar
qurulmusdur. Filogenetik agaclara asason hoyata kegirilon testlords
Azorbaycan populyasiyasinin agacda yerino goro bozi forglor
askarlanmigdir. Masolon, NJ agacinda Azarbaycan populyasiyasi iran
populyasiyast ilo, lakin UPGMA agacda iso Tiirkiya populyasiyast
ilo gruplasir. Populyasiyalar arasinda Ney genetik moasafalaring
asaslansaq UPGMA filogenetik agac realligi daha daqiq oks etdirdiyi
tigiin toqdim olunur (sokil 1).

AZERBAIJAN

TURKEY EASTERN
AFGHANISTAN

IRAN FARS

ROMANIA WALLACHIA
USA CAUCASIAN
RUSSIA EUROPE
IRAQ

EEGYPT UPPER

SAUDI ARABIA
INDIA TAMIL
_| CHINA HAN
SOUTH AFRICA

—|—|: USA AFRO AMERICAN
SUDAN

I BOLIVIA

s A
USA ABORIGINE INDIANS

| I I | | I |
0.06 0.05 0.04 0.03 0.02 0.01 0.00

Sakil 1. UPGMA metodu ilo qurulmus diizbucaqgh filogenetik agac.

Oyroanilon populyasiyalar arasindaki korrelyativ miinasibatlori
grafik sokildo aydin tosvir etmok iigiin Figser genetik mosafo
indekslorinin  (Fst) toplusu osasinda hom prinsipial komponent
analizi, hom do prinsipial koordinat analizi aparilaraq multidl¢ilii
miqyaslama grafiklori (plotlar) qurulmusdur.

PCA plotunda Azarbaycan populyasiyasi plotun 3-cii riibiinda
yerlogon Iraq, iran (Fars), ABS (Qafqaz), Tiirkiya (Sorqi),
Ofganistan, Rusiya (Avropa) vo Ruminiya (Valaxiya) kimi
populyasiyalarla qruplasir ki, bu riibds har iki prinsipial komponent
tiglin miiqayiso olunan populyasiyalar Fst genetik mosafo
indekslorino gora neqativ korrelyativ miinasibatlords, PCoA plotunda
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iso Azorbaycan populyasiyasi 4-cii riibda yerlosorok iraq, Iran (Fars)
vo Tiirkiys (Serqi) populyasiyalart ila qruplasaraq hor iki koordinat
tizra “0 (zero)” korrelyativ miinasibatlor mévcuddur (sakil 2).

06
11

04
%8

02
]

-030 -015 ’ 015 o 0.30 045 *10

Coordinate 2 (18.8% variance)

-04

]

Coordinate 1 (33.8% variance)

Sokil 2. Konvensional FST gqiymatlori asasinda qurulan Prinsipial
Koordinat Analizi (PCoA) plotu. Populyasiyalar: 1 — Azarbaycan; 2 —
iraq; 3 — iran (Fars); 4 — Saudiyya Orabistan; 5 — Canubi Afrika (Zanci);
6 — ABS (Qafqaz); 7 — ABS (Afro-Amerika, zanci); 8 — ABS (ispan); 9 —
ABS (Nativ, Hindular); 10 — Tirkiya (Serqi); 11 — Hindistan (Tamil
Nadu); 12 — 9fqamistan; 13 — Boliviya; 14 — Sudan; 15 — Misir (Yuxari); 16
— Rusiya (Avropa); 17 — Cin (Xan); 18 — Rumniya (Valaxiya).

3.2.3. Azarbaycan populyasiyasimin autosom STR
genofondunun tadgiqi

Analoji sxem {izro populyasiyamizin autosom STR
genefondunun Avropa, Avrasiya (Canubi vo Sorqi), Qafgaz, Yaxin
Sorq olkalarinds yasayan va genofondumuzda payr olma chtimali
olan daha konkret populyasiyalarla miiqayisasi aparilmig vo bir sira
maraqli noticolor alinmigdir. Populyasiya differensiasiya testlori
zamani gozlonildiyinin oksino olarag Orta Asiya populyasiyalari,
Ozbok 15-don 5-i, Qazax iso 15-don 13-ii iizro populyasiyamizdan
forglonmislor. Eynilo, Kaz.Tatarlart molumatin mévcud oldugu 9
STR lokusdan 5-i, Mis.Tatarlar1 iso 3-ii uzra forglonmislor. Maraqgli
hal Pakistan populyasiyalari ilo miisahido olunmusdur: Pakistani
imumi sakildo tomsil edon populyasiya comi 2 lokus iizra, Lahor
populyasiyasi iso oksino 3 lokus istisna olmagla galan lokuslar iizra
statistik  etibarli  sokildo  forglonmisdir. Rusiya (Avropoid)
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populyasiyasi isa 15 lokusdan 10-u tizra forglonmislor. Bu miimkiin
ki, bu populyasiyan1 tomsil edon xalglarinin uzun tarixi dovr arzinds
bir-birindon izolyasiya olunmus sokildo yasamalar1 vo qarisma
imkanlarinin praktiki olmamasindan irali galir. Tirkdilli Cin Qirgiz
populyasiyast (15-don 10-u) kifayat godor forqlilik niimayis etdirsa
da, Uygur populyasiyasi o qodoar do forglonmomisdir (15-dan 2-si).
Populyasiyamizla Orta Sorq vo Avropa tiirk populyasiyalar1 (Kipr —
1/15, Qorbi Anadolu — 0/13, Sorgi Anadolu — 0/13, Conub-Sarqi
Anadolu, Bosniya-Herseqovina — 0/13) arasinda demok olar ki, o
godor do ciddi fogrlor askarlanmamisdir. Daha bir maraqli natico
mongaca sami xalglari olan Suriya (0/12) va Falastinlo do boyiik
yaxinlq (forq 0/13) agkarlanmasi olmusdur. Dord (Askenaz, Sefard,
Oriyental vo Simali Afrika) yohudi populyasiyasinin birlosmasi kimi
gotilirilon Yohudi populyasiyast da  tomsil olunduqglart 9 STR
lokusdan comi ikisi tizra forq niimayis etdirmiglor.

Ney genetik masafolorina gora populyasiyamiza on yaxin
populyasiyalarin - Kipr-Tirk (Dakr=0,009), Atruks-Uygur (Da-au=
0,016), Rusiya (Avropoid) (Da-qr=0,019), Akto-Qirgiz (Da-ag=0,023),
Kosovo Albanlart (Daka=0,027) populyasiyalari olmasi molum
olmusdur. Genetik masafa indekslarinin (Fst) P-doyarlorinin miiqayisasi
populyasiya differensiasiya testlorinin naticalorini tosdiglomokls yanasi
agkarlanan miinasibotlorin daha aydin ifado olunmasima sobab olmusdur.
Biitiin naticalor populyasiyamizin autosom STR-genefondunda Sorqi
Asiya, Yaxin (Orta) Sorq vo Avropa elementlorinin daha gabariq ifads
olunmasindan xabar verir. Bu isa populyasiyalar arasinda yaxinliq vo ya
forglorin yaranmasinda dil, din, nikahlarla qarigmalar, izolyasiyalar vo
miixtolif xarakterli migrasiyalar/ekspansiyalar kimi amillorin  birgo
istiraki ilo miirokkob mexanizmlorlo bas veron inteqrasiyalarin rol
oynadigimi sdylomays asas Verir.

IV FOSIL. MUTASIYA HALLARI VO XOSTOLIKLORLO
ASSOSIASIiYA EDON STR LOKUSLAR

4.1. Autosom STR markerlarlo aparilan atahq testlarinda
mutasiya hallar

2012-2023-cii illor orzindo aparilan ~350 ataliq testi zamani
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yeddi miixtolif STR lokus (FGA, D19S433, D13S317, D5S818,
D18S51, D21S11 vo vWA) iizro 14 mutasiya hali askarlanmisdir.
Hor bir lokusun DNT ardicilligi*® vo lokus iizro mutasiya daracalori®®
hagqinda moalumatlar uygun bazalardan slds edilmisdir. Bu hallardan
2-si  xostaliklorlo olagali trisomiyalar olub, realligit tam oks
etdirmigdir (biri 21-ci xromosomun trisomiyasi Olub usaqda Daun
sindromu saklinds, ikincisi 12-ci Xxromosomun ki¢ik ¢iyninin 12p
tipli trisomiyast olub usaqda Daun vo ya Joubert sindromuna xas
olan xoastalik kimi iizo ¢ixmusdir). Hor iki halda ekstra xromosom
niisxasinin monbayi ana olmusdur.

Bundan bagqa 7 halda paternal allel, 5 halda iso maternal allel
mutasiyaya ugramisdir. Bunlardan FGA STR lokusu iizro 2 halda
paternal, 1 halda maternal, D19S433, D13S317, D5S818 vo VWA
STR lokuslarinin har biri tizro 1 halda paternal, bir halda maternal
allelin, D18S51 STR lokusu iizro iso yalniz paternal allelin
mutasiyasi bas vermisdir. Hor bir mutasiya hali {izro mutasiyanin
miimkiin bag verma sxemlari irali siiriilmiisdiir. Burada niimuna kimi
maraq kasb edon iki mutasiya halinin sorhini taqdim edirik.

1) FGA lokusu miirokkob tetranukleotid tokrara malikdir:
[TTTCITTTTTTCT[CTTT].CTCC[TTCC]2.  Lokusun  {mumi
mutasiya tezliyi 0,28% toskil edir. ©gar hesab etsok ki, maternal allel
mutasiyaya ugramayib (yoni usaq anadan 21 allelini gétiiriib), onda
odobiyyat molumatlarina®® goro mutasiyanin yaranmasimin on ¢ox
ehtimalli sxemini multi-moarhalali mutasiya prosesi kimi tasavviir
etmok olar: (1) Ch(17)=AF(20) — 3 tokrar vo ya (2) Ch(17)=AF(23) —
6 tokrar (burada vo bundan sonra Ch — usaq, AF — giiman olunan ata,
AM - giman olunan ana). Bu sxemlordon birincisi daha
aglabatandir. (2) Qeyd edok ki, belo bir mutasiya sxemi do istisna

18 Standart Reference Database STRBase (SRD-130): [Electronic resource] /
National Institute of Standards and Technology U.S. Department of Commerce.
2023. URL.: https://strbase-archive.nist.gov/str_fact.htm

19 Standart Reference Database STRBase (SRD-130): [Electronic resource] /
National Institute of Standards and Technology U.S. Department of Commerce.
2023. URL: https://strbase-archive.nist.gov/mutation.htm

20 Ali, M.E. Mutation in the FGA locus of father causing allele mismatch in the
child in a DNA paternity test / M.E.Ali, S.Alam, A.Ferdous [et al.] // Dhaka Univ.
J. Bio. Sci., —2009. 18(2), — p. 91-98.
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deyildir: mutasiya eyni zamanda hor iki — ham maternal, hom do
paternal allels tasir edir, basqa sozlo birmarhalali ikigat mutasiya bas
verir — onlardan biri allelin 6lglsiiniin kigilmasi (delesiya), digari isa
boytimasi (insersiya) yolu ilo bas verir. Mas. Ch(17)=AM(18) — 1
tokrar vo Ch(21)=AF(20) + 1 tokrar.

Aild
STR lokus AM Ch AF Status
FGA 18,21 , 21 20, 23 Uygun deyil
Amelogenin X, X X, X X, Y

2) Torofimizdon miisahido oluna on maraqli mutasiya
hallarindan biri usagin DNT profilindo D21S11 STR lokusu iizro
askarlanan {igallelli variantdir (sokil 3). Ata D21S11 STR lokusunun
29 sayli allelo gora homoziqot, ana ise 28 va 32.2 saylh allelo malik
oldugu iiglin, giiman edirik ki, usaq artiq 21-ci Xxromosomu anadan
moanimsomisdir.

Sam) Name Panel Marker (<] BIN PHR LPH SPU AN BD CC OVL GQ
Identifiler_v2 021511 A A A A A y A B ]
AF [ D21S11 ] |
182 105 208 221 234 247 ‘
2400+ j\ ‘
o A . A |
29
[ Identifiler_v2 D21S11 A A A A [ ]
Ch [ D21S11 ]
1?27 o 19577 oo ,,2?,5, - 2121 L 234 247
=l A j\ A
C’ A T T —A ‘
28 29 322
[ identifiler_v2 021511 [ ] [ ] [ ] [ ] [ ] [ ] [ ] [ ] [ ]
| AM i D21S11 ]
182 195 208 221 234 247
> ]\ A
o A r A
28 322 |

Sakil 3. D21S11 STR lokusunda Daun sindromunu gostaran iicallelli
variant saklinds mutasiya.

Qeyd edok ki, 21-ci xromosom iizro trisomiyalarin ~88%-2
godori maternal, ~8%-o godori iss paternal xromosomlarin ayrila
bilmomoasi, ~3%-o Qodori iss yumurtahiiceyra vo spermatozoidin
birlosmasindon sonra yaranir.
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4.2. Xastaliklarla assosiasiya edan STR lokuslar

Togqdim olunan dissertasiyanin icmal hissasindo insan
identifikasiyas1 doastine daxil olan STR markerlorin miixtalif
xastoliklorlo assosiasiyasina hasr olunan todgigat islorinin qisa
xtilasasi verilmis Vo noticalor timumilosdirilorok cadvaldo toqdim
edilmisdir (bax: IV fasil, cadval 4.2.1)%122, Azarbaycan ohalisindo
yuxarida geyd olunan autosom STR lokuslarin hor hansi bir
xastalikloa iligkisi tadqiq olunmamisdir. Arasdirmalarimiz gostardi Ki,
bu STR lokuslarin odobiyyatlarda rast galinon xostoliklorlo ilisgkili
allellorinin tezliklori kifayat godor yiiksokdir. Masalan, bels allellars
misal olaraqg TPOX lokusunun 8 (0.5314), FGA - 22 (0.1872), THO1
- 6 (0.2993), VWA - 17 (0.3190), D2S1338 - 23 (0.1536), D5S818 -
13 (0.1641), D7S820 - 10 (0.2094), D8S1179 - 14 (0.2170),
D13S317 - 11 (0.3065), D16S539 - 9 (0.1556), D19S433 - 14
(0.2813), D21S11 lokusunun isa 28 (0.1669) sayli allellarini gostara
bilorik. Hesab edirik ki, praktikada rastlanan belo hallar zamam
tocriibi yolla oldo edilon bilgilor ssasinda bu markerlori olave
diagnostik olamotlor kimi tovsiyo etmok faydali olar. Oz tosdigini
tapmis tohliikoli variasiyalarin ailo planlagdiriimasi mosalalorinds do
Nazors alimmasini moagsadouygun hesab edirik.

V FOSIL. MOHKOMB®O TiBBi EKSPERTiIZA PRAKTIKASINDA
KLASSIK SEROLOJi VO MUASIR GENETIK TODQIQAT
METODLARININ MUQAYIiSOLI QiYMOTLONDIRILMOSI

Mohkamo-tibbi ekspertiza tocriibasindo soxsiyyatin, cinayat
yerlarindan olds edilon bioloji materiallarin identifikasiyasi, ataligin,
analigin miioyyon edilmasi va s. kimi masalalarin halli elmi cahstdon
dagiq Vo asaslandirilmis siibutlar tolob edir. Bu masalalarin hallinds
bir sira seroloji metodlardan (mes. ABO, MN, Rh, HLA sistemlorin
antigenlori, ziilal osasli metodlar vo s.) istifado edilso do miiasir
genetik metodlarin meydana golmasi onlari demak olar ki, sixisdirib

2L Wyner, N., Barash, M., McNevin, D. Forensic autosomal short tandem repeats
and their potential association with phenotype // Front. Genet., — 2020, 11:884.

22 Mustafayev, N.Sh. Disease-associated variations of autosomal STR loci:
minireview / N.Sh. Mustafayev, E.R.Mammadov, A.B.Hasanov [et al.] // Journal of
Life Sciences & Biomedicine, — 2023, 5(78), 2, — p. 22-33.
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aradan ¢ixardi. Bundan basqa seroloji metodlar tadqgiqat tigiin DNT
asasli genetik metodlarla miigayisado daha uzun miiddat vo boylik
miqdar bioloji material talob edirlar.

Populyasiyamiz ii¢iin ABO vo MN qan qrup gostaricilarinin
polimorfizmi haqqinda molumatin olmadigin1 nozoars alaraq, ilk dofo
olaraq biz Azarbaycanin miixtalif bolgalorinds yasayan goxslordon
gotiiriilon gan niimunalori asasinda ABO sistemina daxil olan 4, MN
sistemina daxil olan 3 gan grupunun paylanmasini (polimorfizm
gostaricilarini) tadqiq etmisik (cadval 3).

Cadval 3
ABO va MN sistemlari asasinda populyasiyamiz iigiin polimorfizmin
gostaricilari
ABO sistemi
I grup 11 grup 111 grup 1V grup
Todgigata calb edilon soxslorin sayi 546 622 284 96
Faiz nisbhati (%) 35,3% 40,2% 18,3% 6,2%
MN sistemi
MN NN MM
Tadgigata calb edilon soxslorin sayi 750 258 336
Faiz nisbati (%) 55,80% 19,20% 25,00%

Goriindiiyti kimi, populyasiyamizda asasan A(Il) vo MN qrup
ustlinliik togkil edir. Bu da Avropa, xiisuson do Tirkiya
populyasiyalart {igiin gostorilon naticalorlo st-listo  diisdiiyiini
gostarir.

Seroloji metodlarla he¢ do homiso ataliq fakti barads dogiq
notico oldo etmok miimkiin deyildir. Bu magsadlo ataligin vo analigin
toyininda Klassik seroloji va genetik metodlarin effektivliyi 360 ailo
todgigigata calb olunarag (giiman olunan ana, usaq vo giiman olunan
ata) arasdirilmigdir (codval 4). ABO vo MN sistemlorinin birge
totbiqinin effektivliyi ayri-ayriligda bu sistemlorin tatbigindon yiiksak
olsa da genetik metodla testlorin effektivliyindon asagi olmusdur.
Basqa sozlo, yalniz 76,4% halda bu testlorin birgs tatbiqi genetik
testlorlo uygun golmisdir.

Genetik metodlarin  seroloji metodlara nozoron istiinlilyii
konkret misallarla da arasdirilmisdir (noticalor togdim olunmur).
Noticolor gostormisdir ki, miibahisoli ataliq testlorindo ananin da
istirakinin naticalarin dagigliyina miisbat tasir edir va bu ciir testloro
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ananin da calb edilmasi moagsadouygundur.
Cadval 4
Seroloji va genetik metodlarla aparilan miibahissli valideynlik
testlorinin miiqayisasi

Testlorin say1 | Genetik testlorin naticalori ilo miiqayiss, miitlag giymst (%)
Testlor - = ~ -
(ailo) Uygundur Uygun deyil
Genetik - -
ABO 360 246 (68,3%) 114 (31,7%)
MN 228 (63,2%) 132 (36,8%)
ABO+MN 275 (76,4%) 95 (23,6%)

Torofimizdon hazirda 6lkemizdo miibahisali analig/ataligin
miioyyon edilmasi vo identifikasiya mosalalorinin hallinds istifado
olunan autosom?® vo Y-STR?* markerlorin uygun ekspertizalarin
kegirilmasinds mithiim olan bir sira parametrlori hesablanmis va bu
gostaricilorin uygun testlorin kegirilmasi ti¢lin kifayat godor yiiksok
statistik etibarliliga (>99,99%) malik olmas1 gostorilmisdir.

NOTIiCOLOR

1. Azorbaycani shato edon 765 nofordan ibarst tomsilgi populyasiya
nimunasi 15 autosom STR lokusla todgiq olunarag,
populyasiyamiz tigiin populyasiya-genetik vo mohkomo-tibbi
parametrlor toyin edilmigdir. Todqiq olunan lokuslarin allel
tezliklori genis intervalda (~0,0007-0,5314) doyismisdir. Biitiin
populyasiya-genetik parametrlor nazars alinaraq, CSF1PO, TPOX,
D2S1338, D18S51, THO1 vo FGA STR lokuslart populyasiyamiz
ti¢tin kor-lokuslar hesab edilmisdir [1, 2, 3, 5, 8, 12].

2. Hom populyasiya-genetik, hom mahkomo-tibbi, homginin
kombino olunmus parametrlorin giymotlori (kombina olunmus

23 Mammadov, E.R. Population-genetic and comparative interpopulation studies of
Azerbaijan population based on the 15 autosomal STR markers / E.R.Mammadov,
N.Sh.Mustafayev, A.Ch.Mammadov [et al.] // Gene, — 2020. 753:144804.

2 Mustafayev, N.S., Mammadov, E.R., Mammadov, A.C., Nesibov, E.V., Qasimova
F.., Rustamova, Z.R., Hasanov, A.B., Kerimov, Z.M., Farajova, E.A. Azerbaycan
popiilasyonunun Y-STR belirtegleri ile Y-kromozomu haplogrup ve haplotip
kompozisyonunun 6n ¢alismasi / Uluslararas1 Turaz Akademi Adli Bilimler, Adli
Tip ve Patoloji Kongresi, — Bakii: — 811 eyliil, — 2021, — p. 338-339.
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ayirdetmoa giicii CPE=0,999998866350918; kombina olunmus
diskriminasiya giicii CPD=0.999999999999999998; kombina
olunmus tipik ataliq indeksi CTP1=783003.21 vo ataliq ehtimali
PP=0.999998722867644) gostormisdir ki, bu STR lokuslar
tadqiq olunan populyasiya li¢giin yiiksok daracads polimorfdur va
mohkomo-tibbi genetik todqigatlarinda etibarli sokildo totbiq
edilo bilor [1, 2, 3, 5, 12].

Allel tezliklari, allel torkibi vo populyasiya-genetik parametrlor
osasinda aparilan populyasiyalararasi miiqayisali  tohlillor
gostormisdir ki, allel tezliklarindaki ciddi forglar bazi istisnalarla
osason asagi tezlikli kigik vo bdyiik 6l¢iilii allel diapazonlarinda
miisahido olunur. Askarlanan forglor genetik monsaco yaxin
populyasiyalarda bir godor moétadil, genetik masafoco uzaq
populyasiyalarda iss daha aydin vo qabariq ifads olunur [4, 5, 6].
Populyasiyamizla miixtolif gitolordo moskunlasan vo miixtalif
irglora mansub 17 diinya populyasiyasi arasinda hoyata kegirilon
populyasiya differensiasiya testlori Iraq, iran veo Tiirkiyo
populyasiyalari ila, Wrightin F-statistikasinin (fiksasiya indeksi
Vo Figer genetik mosafasi — Fst) P-giymatlori asasinda aparilan
miiqayisali interpopulyasiya differensiasiya testlori iso tokco Iran
populyasiyas1 ilo biitiin STR lokuslar iizro statistik etibarh
forglorin  olmadigi askarlanmig, qaradorili  Conubi  Afrika
populyasiyast ilo har iki goéstarici iizra tam sokilds forglonmisdir
[5, 6, 12].

Hom differensiasiya testlorin, hom do genetik mosafo
indekslorinin  miiqayisoSi zamani, populyasiyamizi  digor
populyasiyalardan tam forglondiron lokus askar edilmomisdir.
Differensiasiya testlorinin  noticalorine  goro  Azarbaycan
populyasiyast THO1 STR lokusu tizro maksimum sayda — 13
populyasiyadan, CSF1PO STR lokusu tizra iso minimum sayda —
3 populyasiyadan, Fsr-giymotlorinin miigayisaSine gora isa
D13S317 STR lokusu tiizro maksimal sayda - 14
populyasiyadan, CSF1PO STR lokusu iizra iso minimal sayda —
3 populyasiyadan statistik etibarli sokildo forglonmisdir.
Askarlanan forglor cografi mosafodon asili olmayib, osasen
genetik mosafalor hesabina yaranir. Ney genetik mosafalorini
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miiqayiso edoarok belo naticays golmok olar ki, populyasiyalar
arasinda asasli farglar asasan irglor saviyyasinds olmusdur [5, 6,
7,12].

Iki riyazi yanasma (yaxin qonsular1 birlosdirma (NJ) vo arifmetik
orta ilo ¢okisiz ciit-ciit qruplasdirma (UPGMA)) ilo Ney genetik
mosafolorinin  gostoricilori  asasinda  filogenetik  agaclar
qurulmusdur. UPGMA metodu ilo qurulan agacda Azarbaycan
populyasiyast Tiirkiys (Serqi), ©fqamistan, Iran (Fars), Rumiiya
(Valaxiya), ABS (Qafqaz) vo Rusiya (Avropoid) Kimi asason
Avrasiya vo Qafgaz monsoli olan populyasiyalarla qruplasaraq
daha genis bir klasterdo yerlosmisdir. Naticolori Fiser genetik
mosafo indekslarinin (Fst) toplusu osasinda aparilan prinsipial
komponent (PCA) vo prinsipial koordinat analizlorinin (PCoA)
grafiklori do tosdiglomisdir [7, 9, 12].

Populyasiyamizin autosom STR genefondunun formalagmasinda
istirak etmasi ehtimal edilon segmo diinya (Orta, Sargi vo Conubi
Asiya, Asiya, Qafqaz, Yaxin Sarq vo S. mansoli) populyasiyalari
ilo genetik olagolorin  askarlanmasi moqsadi ilo analoji
metodlarla aparilan miiqayisali tohlillori populyasiyamizin
asason Yaxin Sorq (Falostin) va tirk monsoli populyasiyalarla
(Uygur (Cin), Kipr, Qorbi, Sorgi vo Conub-Sorgi Anadolu,
Bosniya-Herseqovina) yaxin olmasin1  gostormisdir  [¢ap
olunmamisdir].

Ik dofo olaraq populyasiyamiz iigiin ataliq testlori zamam
mutasiya hallar1 todqgig olunaraq, 7 miixtalif STR lokus (FGA,
D19S433, D13S317, D5S818, D18S51, D21S11 vo vWA) iizro
timumilikdo 14 mutasiya hali agkarlanmisdir. Har bir mutasiyanin
miimkiin basvermo mexanizmi gostorilmisdir. Identifikasiya
reaktiv toplusuna daxil olan STR lokuslarin patogenik
variasiyalar1 haqqinda adabiyyat molumatlari arasdirilms, bir sira
STR lokuslarin (TPOX, FGA, vWA, THO1, D7S820 va s.)
xastaliklorlo  iligkisi olan allel variantlarinin  boazilarinin
respublikamizin ~ ohalisindo  yiiksok  tezliklo  rastlandigi
gostorilmisdir [10, 11, 14, 15].

360 ailods (giiman olunan ana, usaq vo giiman olunan ata)
klassik seroloji (ABO vo MN qan qrup gostaricilori asasinda),
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homginin genetik metodla aparilan testlorin naticalori miigayisali
sokildo todqiq olunarag 114 halda (31,7%) ABO, 132 halda
(36,8%) MN, 95 halda (23,6%) ABO+MN {izrs aparilan testlorin
naticalarinin genetik testlorlo uygun golmoadiyi askarlanmisdir.
ABO vo MN sistemlori tizro olan faktorlarin (allellarin)
populyasiyamiz ii¢lin alinan polimorfizm gostaricilori  vo
allellarin rast galmo tezliklori populyasiyamizda asason A(Il) va
MN qrupun {stiinliiylinii askar etmisdir ki, bu da Avropa,
xtisuson do Tiirkiys populyasiyalar1 tigiin gostarilon noticalarlo
list-listo diisdiiylinti géstormisdir [13].

PRAKTIKI TOVSiYOLOR

. Todqgigat  isinin  naticalori, diinyada aparilan  analoji
populyasiyalararasi miiqayisoli todgigatlarda, homginin genetik
xaritalorin tortibinds vo genocografi atlaslarin yaradilmasinda
istifada edila bilar.

. Kifayat godor tomsilgi populyasiya niimunasinin todqiqi osasinda
autosom STR markerlora goro oldo edilon populyasiya-genetik,
mohkama-tibbi va kombinas olunmus parametrlor yiiksok etibarliliga
malik oldugundan mohkoma-tibb ekspertiza praktikasinda alinan
naticalorin giymatlondirilmasi ti¢iin oxsarliq omsali (likelihood
ratio (LR)), ataliq indeksi (paternity index (PI)) vo ataliq ehtimali
(probability of paternity (PP)) kimi mihiim parametrlorin
hesablanmasinda tatbiq olunmasi magsads uygundur.

. Hor bir STR lokus iizro mutasiya bas vermo ehtimali oldugundan,
praktikada istor qohumluq (xiisuson atalig/analiq) doracalorinin
tayini, istorsa do identifikasiya testlorinin kegirilmoasinds mutasiya
hallarinin noazors alinmasi zoruridir. Bunun tiglin ham beynalxalq
praktikada, hom do respublikamizda uygun testlorin kegirilmasi
zamani rastlanan mutasiya hallar1 barods vaxtasirt moalumatlar
verilmalidir.

. Tadqiqat isindon biolog, hokim vo hiiqugsiinas ixtisaslar1 tizro
tohsil alan tolobalorin  hazirlanmasinda todris vosaiti  Kimi,
homginin uygun sahada ¢alisan mohkomo ekspertlori {igiin tolimat
vo metodik tovsiyyalorin hazirlanmasinda etibarli monba Kimi
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istifads edilo bilor.
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