DERLEME/REVIEW

Cinsiyet Disforisinde Genetik Faktorlerin Rolu
The Role of Genetic Factors in Gender Dysphoria

Duygu Onur Cura® oRcID No: 0000-0001-7605-8047, Tufan Cankaya’ ORCID No:0000-0002-5189-6420,
Ayfer Ulgenalp’ oRCID No: 0000-0002-9969-203X

"Dokuz Eylul Universitesi Saglik Bilimleri Enstitlsti, Molekiiler Tip Ana Bilim Dall, izmir, Tiirkiye.
’Dokuz Eylil Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Ana Bilim Dali, izmir, Tiirkiye.

Gelis Tarihi/Received: 13.02.2020
Kabul Tarihi/Accepted: 29.05.2020
Yazisma Adresi/Address for
Correspondence:

Duygu Onur Cura,

Dokuz Eyliil Universitesi

Saglik Bilimleri Enstitis,

Molekiiler Tip Anabilim Dali,

inciralti, 35330 Balcova, izmir/Tiirkiye.

e-posta: duyguonur_05@hotmail.com

Anahtar Sozciikler:
Cinsiyet disforisi

Epigenetik calismalar
Molekuler genetik calismalar
Sitogenetik calismalar

Key Words:

Cytogenetic studies
Epigenetic studies
Gender dysphoria
Molecular genetic studies

Giris

Cinsiyet farkhlasmasi, cinsel olarak farklilasmamis

0z

Bireylerin mevcut biyolojik cinsiyetlerinden hosnutsuzluklari ve karsit cinsiyete ait
hissetme durumu cinsiyet disforisi olarak tanimlanir. Bu davranis 6zelliginin olusmasinda
cevresel bircok faktériin yani sira Kisilerin kendine has genetik ozellikleri de etkilidir.
Kisilerin yasaminda kokli degisikliklere neden olan bu durumun genetik temelini
arastiran ¢alismalar nispeten yenidir. Bu derlemede, cinsiyet disforisi olan bireylerde bu
davranis paterninin genetik temelini arastiran calismalar irdelenmis ve gelecek
arastirmalaricin yol gosterici olacak bilgilere yer verilmistir.

ABSTRACT

The dissatisfaction of individuals with their existing biological sex and feeling of belonging
to the opposite sex is defined as gender dysphoria. Many environmental factors and
genetic features are effective in the emergence of this behavior. Studies investigating the
genetic basis of this condition, which leads to serious changes in people's lives, are
relatively new. In this review, the studies investigating the genetic basis of this behavioral
pattern in individuals with gender dysphoria are examined and information that will guide
for future researches is presented.

bilinmektedir. Hatta cinsiyet kimligi icin spesifik bir beyin
bélgesinin varligl bildiriimis olmakla birlikte yasam dene-
yimleri ve hormon tedavisiyle bu bdlgenin degisim goste-

embriyonun gonadlarinda, i¢ ve dis genital bdlgesinde,
erkek ya da disi yonunde gelisimle sonuclanan bir dizi
olaydan olusur. Embriyo, yedinci gestasyonel haftaya
kadar her iki cinsiyet yontinde farklilasabilme potansiyeli
olan gonadlara sahiptir (1). Bir bebegin cinsiyeti, sperm
hicresinin tasidigl X yada Y kromozomuna gére konsep-
siyon sirasinda belirlenir. Farkhlasmamis gonad, mevcut
olan kromozomun tetikledigi molekuiler sirecler sonu-
cunda testis ya da over yonunde gelisimini sardurtr (2).
Cinsiyet farklilasmasina spesifik molekdlllerin yani sira
hormonlar, hormon reseptorleri, hormonlarin sentez ve
saliniminda gorevli enzimler ve bircok blyume faktorl bu
sUrecterol oynar (1).

Beynin seksulel farklilasmasi ise gebeligin ikinci
yarisinda gerceklesir. Beynin anatomik yapisi incelendi-
ginde kadin ve erkek arasinda yapisal farkliliklar oldugu
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rebilecegi saptanmistir (3). Calismalardan sinirli veriler
elde edilmis olsa da temel cinsiyet kimliginin olusumunda
beynin dogum 6ncesi organizasyonunun énemli oldugunu
ve cinsiyetle iliskilihormonlarin bu strece katki sagladigini
sdylemek mumkindir (3). Yapisal ve fonksiyonel beyin
calismalari ile transseksuel bireylerin beyninde biyolojik
cinsiyeti ve cinsel kimligi arasindaki uyumsuzlukla ilintili
degisiklikler oldugu gosterilmistir (4). Ancak bu konuda
yeterli kanit bulunmamaktadir. Kapsamli olarak degerlen-
dirildiginde beyin hucrelerine etki eden sinyaller sadece
gonadal hormonlardan degil cinsiyet kromozomlari tara-
findan kodlanan non-gonadal gen Urunlerinden de
etkilenir. Bu slrecte cevresel etkilerin rol aldig| ve yasam
boyunca beyindeki cevresel etkilere aracilik edebilecek
epigenetik mekanizmalarin etkisi de g6z 6ninde bulun-
durulmalidir (5).

Onur Cura D, Cankaya T, Ulgenalp A. Cinsiyet disforisinde genetik faktérlerin rolil. Hitit Med J 2020;2(2): 49-55.



Kisinin kendi gordigu cinsel kimligi, sahip oldugu
cinsiyet kromozomlarinin sonucu olarak genetik cinsiyeti
ve dogumda atanan biyolojik cinsiyeti (ve biyolojik cinsi-
yetin getirdigi toplumsal cinsiyet kimligi) o bireyin cinsel
kimlik gelisimini sekillendiren kavramlardir. Bu gelisim
sUreci, bircok ic/dis faktérin ve cok sayida molekllu
iceren karmasik yolaklarin etkilesimiyle son seklini almak-
tadir.

Tanim, Epidemiyoloji

Cinsiyet disforisi, bir bireyin kendini mevcut cinsiyetine
ait hissetmemesi olarak tanimlanabilir. DSM-5 (Diagnostic
and statistical manual of mental disorders-5) kriterlerine
gore, kisinin biyolojik cinsiyeti ile hissettigi/deneyimledigi
cinsiyeti arasinda en az 6 aydir mevcut olan uyumsuzlugun
yani sira primer ve sekonder seks karakterleri ile hisset-
tigi/deneyimledigi cinsiyeti arasinda uyumsuzluk, mevcut
seks karakterlerinden kurtulma istegi, karsi cinsiyetin
seks karakterlerine sahip olmak, karsi cinsiyette olmak ve
karsi cinsiyet olabilmek icin tibbi yardim almaya yonelik
glclu bir istek, diger cinsiyet olarak muamele edilmeye
yonelik gucli bir arzu, bir diger cinsiyetin tipik hislerine ve
tepkilerine sahip olduguna dair guclu bir inanca sahip
olma ozelliklerinden en az ikisini gostermesi gerekmek-
tedir (6). Diinya Saglk Orgliti tarafindan olusturulan ICD
(International Classification of Diseases) siniflamasinda
daha o6nce “cinsel kimlik bozuklugu” (gender identity
disorder) olarak, “zihinsel bozukluklar” (mental disorders)
basligl altinda iken ICD-11'de “cinsiyet uyumsuzlugu”
(gender incongruence) olarak “cinsel saghk durumlan”
(sexual health conditions) basligl altina tasinmistir (7).
Boylece, bireylerin damgalanmaktan korunmasi ve saglik
hizmeti ihtiyaclarinin sorunsuzca karsilanabilmesi amac-
lanmaktadir.

DSM-5'e gore prevalansi dogustan erkek bireylerde
5/100.000 ila 14/100.000, dogustan kadin bireylerde ise
2/100.000 ila 3/100.000 olarak bildirilmistir (6). Ancak bu
veriler, Ulkelere ve calismanin yapildigl populasyona gore
degiskenlik gostermektedir. Yirmi bir calismanin dahil edil-
digi bir metaanalizde genel prevalansi 4,6/100.000 olarak
bildirilmistir. Cinsiyete gore sikliklart DSM-5 verileriyle ben-
zer olmakla birlikte dogustan erkek/dogustan kadin orani
ise 2,6 olarak bildirilmistir ancak bu veri klinige basvuran
bireyler Uzerinden verilmis olup gercek populasyon sikli-
ginin gok daha fazla oldugu tahmin edilmektedir (8).

Biyolojik cinsiyet ile uyumsuz cinsel kimlik durumu,
davranissal bir 6zelliktir. Tim davranis 6zelliklerinde oldugu
gibi bu durum icin gevresel ve genetik faktorlerin birlikteligi
s6z konusudur. Cinsiyet disforisinin kaltilabilirlik duru-
munun arastirildigl cok sayida ikiz ve aile calismalari mev-

cuttur. Bireylerin yasi, monozigotik/dizigotik ikizlik durumu
ve paylasiimis/paylasiimamis cevre gibi bircok faktorle
birlikte degerlendirildiginde kalitilabilirligi oldukca degisken
saptanmistir (9). Kaltilabilirligin diger davranis ve Kisilik
Ozellikleriyle benzer sekilde %30-60 dlizeyinde oldugu
tahmin edilmektedir (10).

Genetik calismalar

Biyolojik cinsiyeti belirlemek ve cinsiyet kromozom
anormalliklerini degerlendirmek amaciyla cinsiyet degi-
simi operasyonu Oncesi kromozomal inceleme bircok
Ulkede yasal sUrecin zorunlu bir parcasidir. Literatlrde
cinsiyet disforisi olan bireylerde kromozomal anomali
sikliginin arastirildigl sinirli sayida calisma mevcuttur.
Biyolojik kimligi erkek olan 30, kadin olan 31 bireyle
yapilan bir calismada yalnizca bir bireyde otozomal trans-
lokasyon saptanmistir (11). Cinsiyet disforisi olan 400
birey ile yapilan baska bir arastirmada kromozomal ano-
malisikhgl %2,5 olarak belirtilmistir (12). Kirkalti dogustan
erkek ve 6 dogustan kadin bireyin dahil edildigi bir calis-
mada ise yalnizca bir bireyde mozaik cinsiyet kromozom
anomalisi saptanmistir (13). Bu calismalardan farkli
olarak 71 biyolojik kimligi erkek, 76 biyolojik kimligi kadin
birey olmak Gzere toplam 147 bireyle yapilan bir calismada
ise hicbir kromozomal anomali saptanmamistir (14).
Ucyiiz altmis sekiz bireyin degerlendirildigi retrospektif bir
calismada 3 bireyde Klinefelter Sendromu, 6 bireyde
otozomal anormallikler oldugu belirtilmistir (15). Baska bir
calismada ise toplam 139 transseksuel bireyden 83
dogustan erkek bireyin birinde Klinefelter Sendromu
saptanirken 56 dogustan kadin bireyden ikisinde otozo-
mal translokasyon, birinde de mozaik Turner Sendromu
oldugu bildirilmistir (16). En buylk vaka popllasyonuna
sahip baska bir calismada ise 717 cinsiyet disforili bireyde
kromozom anomali sikhgl %2,65 olarak belirtilmistir (17).
Bu bireylere ait literatlrdeki kromozom analizi verileri
degerlendirildiginde otozomal anomali saptanan vakala-
rin yani sira Klinefelter sendromu sikliginin toplum
sikligina gore artmis oldugu gorlimektedir (17). Ancak
Klinefelter sendromuna sahip vakalarin ¢ok az bir kismin-
da cinsiyet disforisi mevcuttur.

Literaturde, cinsiyet hormonlari, reseptorleri ve iliskili
yolaklardaki molekulleri kodlayan genlerde, daha cok
genin ekspresyonu Uzerinde etkili oldugu bilinen degisim-
lerin arastirildigl molekuiler calismalar Tablo 1'de veril-
mistir. Adrenal steroid sentezinde rol alan CYP17A1
enzimini kodlayan genin promotor bélgesinde bulunan T-
34C varyantinin daha yUksek serum dstradiol ve proges-

teron diizeyleriile iliskili oldugu bildirilmistir (18).



Yuz elli bir transseksuel bireyle yapilan bir calismada
ise dogustan kadin bireylerdeki transsekslalizmin bu
varyantla iligkili oldugu saptanmistir (19). Bir baska calis-
mada transseksUel bireylerde cinsiyete 6zgu allel degisi-
minin saptandigl ve transsekslalizmin A2 allelinin varlig
ile iliskili olabilecegi bildirilmistir (20). Ancak en yuksek
katilimci sayisi ile yapilan bir baska calismada ise bu
varyantin cinsiyet disforisi ile iliskili olmadigl gosterilmistir
(21). Dogustan erkek bireylerde cinsiyet farklilasmasiyla
iliskili ana yolaklarda gorevli genlere yonelik yapilan bir
calismada incelenen varyantlarin cinsiyet disforisi ile
iliskisi saptanamamistir (22).

Yine sadece dogustan erkek bireylerde androjen
reseptdrt (AR), Ostrojen reseptoru B (ER) ve aromataz
(CYP19) genlerindeki tekrar uzunluk polimorfizmlerinin
transseksualizmle iliskisi arastiriimistir. Erkekten kadina
cinsiyet degisimi olan bireylerde ER 3 geni uzun alleline
sahip olmanin transseksualizme yatkinligl artirabilecegi
bildirilmistir (23). Ayni uzunluk polimorfizlerinin incelen-
digi bir diger calismada ise AR tekrar polimorfizminin
uzunluguyla erkekten kadina transseksualizm arasinda
iliski oldugu bildirilmistir (24). Dokuz ytz on bes bireyin
degerlendirildigi bir baska calismada ise bildirilen bu
varyantlarin erkekten kadina transseksualizm ile iliskili
olmadigl saptanmistir (25). Ayni uzunluk tekrar polimor-
fizmlerinin kadindan erkege cinsiyet degisimi olan birey-
lerde degerlendirildigi bir calismada ise ER B tekrar
sayisinin kontrol grubuna kiyasla daha ylksek oldugu
gosterilmistir (26). Hem erkekten kadina hem de kadin-
dan erkege cinsiyet degisimi olan bireylerin dahil edildigi,
yukarida belirtilen tekrar uzunluk polimorfizmleri yani sira
ER o tekrarinin ve 6 progesteron varyantinin degerlendi-
rildigi bir baska calismada kontrollerle kiyaslandiginda her
iki grupta da transseksuel bireylerde incelenen varyantlar
acisindan anlaml farklilik saptanmamistir (27). Uc ER«
varyantinin degerlendirildigi bir calismada ise Xbal-
rs9340799 varyantinin kadindan erkege transsekslalizm
ile iliskili oldugu ayrica biyolojik cinsiyeti kadin olan
bireylerde L-C-A haplotipinin varliginin cinsiyet disforisine
artmis dlizeyde yatkinliga neden oldugu bildirilmistir (28).

Yine daha Once taranan varyantlarin genis ¢alisma
populasyonuyla arastirildigl glncel bir ¢alismada ERp,
CYP19 ve AR tekrar uzunluk polimorfizmleri ve ERa Xbal-
rs9340799 varyantinin birlikteligi de degerlendirilmistir
(29). Bu arastirmada XY bireylerde ERB ve AR kisa
tekrarinin yani sira ERa varyantinda G alleline sahip
olmanin transseksualite icin en ylksek risk oldugu
bildirilmistir. ERax ve ERB'nin beynin tipik cinsel farklilas-
masindaki Gnemi de vurgulanmistir.

Seks hormon sinyal yolaklarinda gérevli 12 varyantin
incelendigi bir calismada 5 varyant ile cinsiyet disforisi
iliskili bulunmustur. Ayrica transseksuel kadinlarda AR ile
bazi varyantlarin birlikteliginin anlaml oldugu bildirilmistir
(30). Tum bu ¢alismalar incelendiginde herhangi bir gene
ait spesifik bir degisim yerine birden ¢ok gene ait varyantin
birlikteliginin transsekslalizmle iliskilendirilmesi daha
olasidir.

Son teknolojik gelismeler isiginda daha fazla verinin
daha kolay yorumlanabilmesi genetik calismalara hiz
kazandirmistir. Cinsiyet disforisine sahip bireylerde mik-
roarray analizi ile toplam 23 bireyin degerlendirildigi bir
calismada bireylerden 7'sinde 17921.31 bdélgesinde
kopya sayisi degisikligi saptanmistir (17). Bilinmeyen
biyolojik Gneme sahip patojenik olmayan bir kopya sayisi
polimorfik bolgesi oldugu bilinen bu bolgede KANSL1 geni
bulunmaktadir.

KANSL1 proteini, histon H4 lizin 16 (H4K16) asetilas-
yonu yoluyla gen ekspresyonunu etkileyen kromatin
modifiye edici KAT8'in evrimsel olarak korunan bir regtila-
toru olarak epigenetik yolaklarda gorevlidir. RNA dizileme
calismalari ve Drosophila ile yapilan ¢calismalar, bu genin
karmasik beyin fonksiyonunun dizenlenmesinde énemli
bir roll oldugunu daslindirmektedir (17,31). Literatlrde
ayni degisimi tasiyan bireylerde oldukga genis fenotipik
spektrum olmakla birlikte vakalarda davranissal problem-
lerin varhig dikkat cekmektedir (32).

Tim genom dizi analiziyle 9 dogustan kadin cinsiyete
sahip bireyin, tim ekzom dizi analiziyle (WES) 4 dogustan
erkek cinsiyete sahip bireyin degerlendirildigi bir calis-
mada 3 kiside iyon transport kanal proteini olan riyanodin
reseptér 3 proteinini kodlayan RYR3 geninde heterozigot
mutasyonlar saptanmis olup bu degisimlerin néronal fonk-
siyonlara etkisiyle cinsiyet disforisine yatkinliga neden
olabilecegi belirtilmistir (33). Theisen ve arkadaslari tara-
findan 13 dogustan kadin ve 17 dogustan erkek transsek-
suel birey ile beynin cinsel farklilasma yolaklarinda gorevli
genlerdeki varyantlarin aydinlatiimasina yonelik yapilan
bir diger WES analizi sonucunda 120582 varyant
bulunmus filtreleme sonucu elde edilen 441 varyanttan
21'inin cinsel olarak dimorfik beyin gelisimi ile iliskili
genlerdeki varyantlara ait oldugu bildirilmistir (34). Bu
calisma ile 6strojen sinyal yolaklar ve seksuel dimorfik
beyin gelisiminin cinsiyet disforisi ile iliskisine vurgu
yapilmak istenmistir.



Sonuc

Cinsiyet disforisi, kompleks bir durumdur ve cok sayida
faktorden etkilenerek olusur. Bireylerin hayatinda koklu
degisimlere neden olan bu davranissal 6zelligin olusu-
munda tek bir geni veya cinsiyet kimligindeki gorevli
molekullerden birini sorumlu tutmak mumkin degildir. Bu
slrecte bircok gendeki degisikliklerin etkisinin énemli bir
role sahip oldugu dusunulmektedir. Bu degisikliklerin
saptanabilmesi igin diger davranis Ozelliklerine yonelik
yapilan calismalara benzer sekilde coklu katilimciyla
yapilacak genom boyu iliskilendirme analizleri (GWAS) gibi
kapsamlicalismalaraihtiyac vardir.

Bu davranis paterninin, coklu genlerdeki gen dizisi
degisikliklerinin cinsiyet disforisine yatkinlk olusturma-
sinin yani sira genlerin ekspresyonunu sekillendiren
epigenetik degisikliklerin de etkisiyle ortaya ciktigindan

bahsedilebilir. Literatiirde transsekslalizmin genetigine
yonelik sinirli sayida calisma mevcuttur. Ancak bu bireyler-
deki epigenetik degisikliklere yonelik bir calisma bulunma-
maktadir. Epigenetik calismalar, DNA metilasyonu, histon
modifikasyonlari gibi farkli mekanizmalarin incelendigi
calismalar olabilecegi gibi bu mekanizmalarda gorevli
proteinleri kodlayan genlerin arastirildigl calismalar
seklinde de tasarlanabilir. Burada 6rnegin hangi doku
tipine ait oldugu ve cinsiyet disforisinin hangi asamasinda
elde edildigi gibi sorunlarin Ustesinden gelmek gereke-
cektir. Epigenetik g¢alismalarin yani sira yakin gelecekte
RNA dizileme gibi tim transkriptomik verilerin incelene-
bilecegi calismalarla buz daginin gériinmeyen kisimlarinin
gun ylzine cikariimasi saglanabilir. Boylece genomik
bilginin cinsiyet disforisinin olusumunda nasil rol oyna-
diginin anlasilabilmesi icin 6nemli bir adim daha atilmis
olacaktir.

Tablo 1. Cinsiyet disforisi olan bireylerde yapilan polimorfizm ¢alismalari.

CALISMA VARYANT TRANSSEKSUEL BIREY KONTROL GRUBU SONUG
Bentz vd., CYP17 rs743572 102 MtF / 49 FtM 756 M /915 F Disi spesifik bir CYP17 T34C
200819 (T-34Cya da C = = alel dagilim paterni FtM
allel siklig: C allel siklig: S
MspA1l) 0,38 / 0,44 0,40/ 0,31 transseksualizmiyle iligkili
Fernandez CYP17 rs743572 151 MtF / 142 FtM 167 M / 168 F Allel sikhiklarinin cinsiyetler
20 i ;
vd., 2015 (T-34Cyada C allel sikiign C allel sikiigr: arasi deg|§me§| beklenmezken
MspA1) 0,36 /0,45 0,39 /0,38 transseksuUel gruplarda
’ ’ ' ' cinsiyete 6zgudir: FtM> MtF.
Transseksualizm A2 allelinin
varhgi ile iliskili olabilir
Fernandez CYPA17 rs743572 317MtF / 223 FtM 358 M/ 264 F Bu polimorfizm cinsiyet disforisi
o1 A
vd., 2016 (T-f/ﬁCXi da C allel sIkIig: C allel sIKIig: ile iliskili degildir
SPAL) 0,39/ 0,43 0,40/ 0,41
Lombardo 30 MtF 40 M Cinsiyet disforisi, cinsel
vd., 201322 -S0X9 Normal Normal farklilasmayla iliskili bazi ana
-DAX1 rs6150 3 (%10) 1 (%2,5) genlerin herhangi bir

-AR CAG tekrari

ortalama uzunluk 21,7

ortalama uzunluk

molekiler mutasyonu ile iligkili

+3,4 (14-27) 21,9 + 2,84 (17-30) gorinmemektedir
-SRY ve AZF Normal Normal
bolgeleri
Henningsson 29 MtF 229 M Transseksueller ERp tekrar
vd., 20052 Uzun allel siklig Uzun allel siklig polimorfizmi ortalama
-AR CAG tekrari %61,8 %50,2 uzunluguna gore kontrollerden
-ErB CA tekrarn %67,1 %51,8 farkl bulunmustur
-CYP19 TTTA tekrarn %43,4 %37,3
Hare vd., 112 MtF 258 M TransseksUel bireylerde
2009 24 Uzun allel siklig Uzun allel sikhig istatistiksel olarak anlamli
-AR CAG tekrari %55,4 %47,6 daha uzun CAG tekrari
-Erp CA tekrari %52,3 %55,3 saptanmistir
-CYP19 TTTA tekrari %45,7 %44.,8
Fernandez 442 MtF 473 M incelenen genlerin allelik veya
vd., 2014a%® Uzun allel sikhig Uzun allel siklig genotipik dagiliminda anlamli
bir farklilik saptanmamistir
-AR CAG tekrar %53,81 %50,75 ayrica, bu genler ve MtF
-Erp CA tekrari %62,44 %61,88 transseksualizmi arasinda
_CYP19 TTTA tekrar %41,12 %45,23 anlamli iliski bulunamamistir
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Fernandez 273 FtM 371F ERB ve FtM transseksualizmi
vd., 2014b2%¢ Uzun allel sikhg Uzun allel sikhg arasinda iliski saptanmistir.
5 5 Genotipi homozigot uzun olan
-AR CAG tekrar %46,4 %55,62 bireylerde transseksiellige
-ERP CA tekrari %68,49 %59,16 yatkinligin daha fazla oldugu
-CYP19 TTTA tekrari %41,8 %43,94 gosterilmistir.
Ujike vd., 74 Mtr/168 Ft'j" 106 M/169 Fv incelenen genlerin allelik veya
2009 27 Uzun allel siklig) Uzun allel siklig) genotipik dagiliminda,
-AR CAG tekrari %51,2/%58 %55,8/%52,3 transseksiiel ve kontrol bireyler
-ERax TA tekrari %40,2/49,1 %45,2/%A48,6 arasinda anlamli bir fark
-Erp CA tekrari %54,9/56,6 %52,9/%56,9 bulunmamistir
-CYP19 TTTA tekrar %40,2/39,5 %30,5/%35,6
Genotip dagilimi (Mindr allel:m)
-PGR rs2008112 %0Mm/ %0,9Mm %0 Mm /%0 Mm
-PGR rs508653 Monomorfik Monomorfik
-PGR V660L %2,1Mm/%2,7Mm %2,8Mm/%1Mm
-PGR H770H %2,1Mm/%2,7Mm %1,9Mm/%2Mm
-PGR rs572698 %33,3Mm %35,8Mm
%8,3mm/%29,4Mm %3,8mm/%31,4Mm
%4,6mm %2,9mm
-PGR PROGINS %2,1Mm/%2,2Mm %1,9Mm/%2,1Mm
Zerg%”i‘é% 549 MtF/425 FtM 728 M/599 F ERB, ERo ve AR'nin spesifik alel
va., - - ve genotip kombinasyonlari MtF
-AR CAG tekrari Uzun allel sikhg) Uzun allel sikhg) transsekstializmi ile iliskili
"ERB CA tekran belirtimemis belirtiimemis bulunmustur. Bu bireylerde Erp
-CYP19 TTTA tekrari ve AR arasinda ters allel
-ERat 159340799 Minor allel sikiig) Minor allel sikiig] etkilesimi saptanmistr.
0, 0, 0 0,
(Xbal) %40,1/%32,5 %32,8/%41,6 Kontrollerle kiyaslandiginda
FtM bireylerde ERpB ve ERx
varyantlari transsseksualizm ile
iliskili bulunmustur.
Cortés- 184MtF / 183FtM 202M /192 F rs9340799 allel ve genotip
Cortés vd., dagilimi agisindan FtM
2017 28 -ERa TA tekrari Gruplandirimamis Gruplandiriimamis transsekstalizmi ile iliskili
“ERa 152234603 bulunmustur.
(Pvull) L-C-A haplotipi olan XX
bireylerde cinsiyet disforisine
-ERa rs9340799
(Xbal) yatkinlk saptanmistir
Fogaégagnsgd-' 380 MtF 344 M
Uzun allel sikhgi Uzun allel sikhg Cinsiyet d'SfF)”S' ERa, SRD5A2,
—_ _ —_ : STS allelleri ve ERa, SULT2A1
-AR CAG tekrari Belirtilmemis Belirtiimemis genotipleri ile iligkili
-ERB CA tekrar %19,9 %19,2
-CYP19 TTTA tekrari %48,35 %445 (AR-ERb, AR-PGR, AR-COMT,
-PGR CA tekrari %43,6 %46,15 CYP17-SRD5A2) MtF bireylerde
-SRD5A2 TA tekrari %12,25 %8,5 daha fazla temsil edildigi
Minor allel sikhg Mindr allel sikhg bildirilmigtir.
COMT (ekzon 3 G/A) %45,9 %41,3
CYP17 (5’'UTR T/C) %41,1 %36,3
HSD17B6 (intron 1 T/C) %39,8 %34,3
STS (intron 2 A/G) %7,9 %14,1
SULT2A1 (3'UTRT/C) %22,5 %19,1

MtF: Erkekten kadina cinsiyet degisimi (Male to Female); FtM: Kadindan erkege cinsiyet degisimi (Female to Male);

M: erkek (Male); F: Kadin (Female)
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Etik Kurul Onay:: Gerekli degildir.
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