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Inspiration Comes Easier to Some



Human Genome Human Genome 
n n  Size: 3200 Mb Size: 3200 Mb 

• •  5% coding, 50% repeat sequences 5% coding, 50% repeat sequences 

n n  Sequence coverage:  > 94 % represented in Sequence coverage:  > 94 % represented in 
combined high quality finished sequence in combined high quality finished sequence in 
publicly available databases (>99 % of publicly available databases (>99 % of 
euchromatic euchromatic portion) portion) 
• •  Gaps heterochromatic ~200 Mb and Gaps heterochromatic ~200 Mb and euchromatic euchromatic 
~24.4 Mb ~24.4 Mb 

n n  Chromosome sizes: Chromosome sizes: 
• •  autosomes autosomes: 279 Mb (#1) to 45 Mb (#21) : 279 Mb (#1) to 45 Mb (#21) 
• •  sex chromosomes: 163 Mb (X), 60 Mb (Y) sex chromosomes: 163 Mb (X), 60 Mb (Y)



human 
chromosome 
complement 
(haploid) 

chromosome size 
(Mb) 

Genome = 3289 
Y = 60 (1.8 %) 
X = 163 (5%)



Function of Y Chromosome? Function of Y Chromosome? 
n n  Aneuploidies Aneuploidies for the X and Y for the X and Y 
• • 47, XXY ( 47, XXY (Klinefelter Klinefelter synd synd.) .) à à males males 

n n 48, XXXY; 49, XXXXY; 50, XXXXXY 48, XXXY; 49, XXXXY; 50, XXXXXY à à males males 

• • 45, XO (Turner 45, XO (Turner synd synd.) .) à à females females 
• • 47, XXX (triple 47, XXX (triple X X karyotype karyotype) )à à ‘ ‘normal normal’ ’ 
female female 
• • 47, XYY 47, XYY karyotype karyotype à à’ ’normal normal’ ’ male male 

n n  Sex Reversed Humans Sex Reversed Humans 
• • XY XY à à female (Y minus TDF) female (Y minus TDF) 
• • XX XX à à male (X plus TDF) male (X plus TDF)





Classic View of Y Classic View of Y Chromosome Chromosome 

• TDF master gene 

•patrilineal inheritance 

• no recombination in NRY 

• recombination in PAR 

• junkrich, gene poor





Y Chromosome NRY is a Mosaic of 
Discrete Sequence Classes



Sequence Classes of the Y Chromosome NRY







gene conversion: 

nonreciprocal transfer of 
genetic information from 
one homologous 
chromosome to another 
(i.e. no crossing over)





evolution of 
the NRY 
sequence 
classes







Y Chromosome Polymorphisms Y Chromosome Polymorphisms 

n n ~ 200 binary polymorphisms (Y ~ 200 binary polymorphisms (Y  
SNPs SNPs) characterized ) characterized 

n n > 200 > 200 microsatellites microsatellites  (Y (Y STRs STRs) ) 
characterized characterized 

n n  1 1 minisatellite minisatellite (MSY1) (MSY1) 
• • A A T rich T rich



Mutation Rates: Mutation Rates: STRs STRs 

n n  Autosomes Autosomes 
• • 1.2 x 10 1.2 x 10  3 3  (Weber and Wong, 1993) (Weber and Wong, 1993) 

• • 2.1 x 10 2.1 x 10  3 3  ( (Brinkmann Brinkmann et al, 1998) et al, 1998) 

• • 2.7 x 10 2.7 x 10  3 3  (Henke and Henke, 1999) (Henke and Henke, 1999) 

• • 0.6 x 10 0.6 x 10  3 3 ( (Sajantila Sajantila et al, 1999) et al, 1999) 

n n  Y Y chromosome chromosome 
• • 2.8 x 10 2.8 x 10  3 3  ( (Kayser Kayser et al, 2000) et al, 2000) 
• • 2.0 x 10 2.0 x 10  3 3  ( (Heyer Heyer et al, 1997) et al, 1997) 
• • 3.09 x 10 3.09 x 10  3 3  (Bianchi (Bianchi et al, 1998) et al, 1998)



Mutation Rates: Mutation Rates: SNPs SNPs 

n n ~ 2 x 10 ~ 2 x 10  8 8 per base per generation per base per generation



Population Differentiation Population Differentiation 

n n  Effective population size of Y chromosome Effective population size of Y chromosome 
is 1/4 of is 1/4 of autosome autosome or 1/3 of X or 1/3 of X 
• • lower sequence diversity on Y lower sequence diversity on Y 
• • more susceptible to genetic drift more susceptible to genetic drift 

n n  random changes in frequency of random changes in frequency of haplotypes haplotypes due to due to 
sampling from one generation to next sampling from one generation to next 

n n  accelerates differences between populations accelerates differences between populations 

n n  Geographical clustering due to Geographical clustering due to patrilocal patrilocal 
behavior of men behavior of men 
• • women move closer to man women move closer to man’ ’s birthplace s birthplace 
• • local geographical differentiation enhanced local geographical differentiation enhanced





phylogenetic 
tree of binary Y 
haplogroups



detail of phylogenetic tree



Forensic 
Applications of Y 
Chromosome 
Markers



Reasons Y? Reasons Y? 

n n  Males Males (Criminal Victimization in United States, BJS 2001) (Criminal Victimization in United States, BJS 2001) 

• •  80% of all violent crime 80% of all violent crime 
• •  95% of all sex offenses 95% of all sex offenses 

n n  When trying to determine the genetic profile of the When trying to determine the genetic profile of the 
male donor in a male/female DNA admixture male donor in a male/female DNA admixture 
(when F/M > 20, often >1000) and (when F/M > 20, often >1000) and autosomal autosomal STR STR 
analysis fails (is not informative) or not possible analysis fails (is not informative) or not possible 
• •  sexual assault cases (saliva/saliva; saliva/vaginal sexual assault cases (saliva/saliva; saliva/vaginal 
secretions; extended interval post coital samples) secretions; extended interval post coital samples) 
n n  pre pre mature mature lysis lysis into non into non sperm fraction sperm fraction 

• •  aspermia/oligospermia aspermia/oligospermia 
• •  normal degradation/loss over time normal degradation/loss over time



Reasons Y? (cont Reasons Y? (cont’ ’d) d) 
n n  No need for differential extraction No need for differential extraction 
n n  Determination of number of semen donors Determination of number of semen donors 
n n  Missing persons (MP) Missing persons (MP) 

• •  criminal paternity/disaster victim ID criminal paternity/disaster victim ID 
• •  haplotype haplotype of MP determined by typing male relative of MP determined by typing male relative 

n n  son, brother, father, uncle, nephew son, brother, father, uncle, nephew 

n n  Additional statistical discrimination Additional statistical discrimination 
• •  mixture/relative cases mixture/relative cases 

n n  Y Y SNPs SNPs: useful for : useful for ethnogeographic ethnogeographic ancestry ancestry 
prediction prediction



Minimal Minimal Haplotype Haplotype 

n n  DYS393 DYS393 
n n  DYS392 DYS392 
n n  DYS391 DYS391 
n n  DYS390 DYS390 

n n  DYS19 DYS19 
n n  DYS389I DYS389I 
n n  DYS389II DYS389II 
n n  DYS385 a/b DYS385 a/b



DYS19 

DYS385 

DYS388 

DYS389I/II 

DYS390 

DYS391 

DYS392 

DYS393 

DYS425 

DYS426 

DYS434 

DYS435 

DYS436 

DYS437 

DYS438 

DYS439 

DYS441 

DYS442 

DYS443 

DYS444 

DYS445 

DYS446 

DYS447 

DYS448 

DYS449 

DYS452 

DYS453 

DYS454 

DYS455 

DYS456 

DYS458 

DYS462 

DYS463 

DYS464 

DYS468 

DYS484 

DYS522 

DYS527 

DYS531 

DYS557 

DYS558 

YGATA A7.1 

YGATA A7.2 

YGATA A10 

YGATA C4 

YGATA H4 

YAP 

MHL 

Y Y STR Markers in Commercial kits STR Markers in Commercial kits 

SWGDAM 

Core Loci 

Reliagene 

YPlex 12 

Promega 
Powerplex Y 

ABI 

YFiler



Profiler: Profiler: 
48h Post 48h Post Coital Sample, Coital Sample, 

Sperm Fraction Sperm Fraction



Profiler: Profiler: 
48h Post 48h Post Coital Sample, Coital Sample, 
Non Non Sperm Fraction Sperm Fraction



Profiler: Profiler: 
48h Post 48h Post Coital Sample, Coital Sample, 
No Differential Extraction No Differential Extraction



Multiplex I: Multiplex I: 
48h Post 48h Post Coital Sample, Coital Sample, 

Sperm Fraction Sperm Fraction



Multiplex I: Multiplex I: 
48h Post 48h Post Coital Sample, Coital Sample, 
No Differential Extraction No Differential Extraction



Multiplex II: Multiplex II: 
48h Post 48h Post Coital Sample, Coital Sample, 

Sperm Fraction Sperm Fraction



Multiplex II: Multiplex II: 
48h Post 48h Post Coital Sample, Coital Sample, 
No Differential Extraction No Differential Extraction



Multiplex A: Multiplex A: 
85 h Post 85 h Post Coital Sample, Coital Sample, 
No Differential Extraction No Differential Extraction



Multiplex B: Multiplex B: 
85h Post 85h Post Coital Sample, Coital Sample, 
No Differential Extraction No Differential Extraction



UCF MPI: Female fraction of 
differential organic extract 

DYS393 
DYS392 

DYS391 

DYS389I  DYS389II 

YGATAA7.2  DYS385 DYS438 

Non –sperm fraction



DYS425 
DYS388 

DYS390 
DYS439 

DYS434  DYS437  YGATAC4 

YGATAA7.1 

YGATAH4  DYS19 

UCF MPII: Female fraction of a 
differential extract 

Non –sperm fraction



Vasectomized 
Male 

MPI 

MPII 

Autosomal STR



Multigenerational Paternity Case Multigenerational Paternity Case 

n n  Patriarch reported to have mistress Patriarch reported to have mistress 
and second family and second family 

n n  Family 1 (known relatives): Family 1 (known relatives): 
• • great great grandson 1 grandson 1 

n n  Family 2 (purported relatives): Family 2 (purported relatives): 
• • great great grandson 2 grandson 2 
• • great great grandson 3 grandson 3



greatgrandson 1 

greatgrandson 2 

greatgrandson 3



MPI 

MPII 

non 
differential 
extraction 
of sample 
found on 
panties 
from a 
rape victim



No. of Semen Donors?



Significance of a Y Significance of a Y STR Match? STR Match? 
n n  Unique biology of the Y Unique biology of the Y chromosome chromosome 

• •  no recombination along most of its length no recombination along most of its length 
• •  genetic markers are inherited as blocks of genetic markers are inherited as blocks of 
physically linked marker physically linked marker  > haplotypes > haplotypes 

n n  Need to be able to estimate the frequency of Need to be able to estimate the frequency of 
occurrence of a multi occurrence of a multi locus Y locus Y STR haplotype STR haplotype 
• •  since different markers (e.g. Y since different markers (e.g. Y STR loci) are not STR loci) are not 
independent need to use counting method independent need to use counting method 
n n  how frequent a particular haplotype has been how frequent a particular haplotype has been 
observed in a population observed in a population 

n n  Need Database of Multi Need Database of Multi Locus Locus Haplotypes Haplotypes! !



Current Y Current Y STR Databases STR Databases 

n n  European/Asian Y European/Asian Y STR Database STR Database 
(www.ystr.org/europe)  (www.ystr.charite.de/index_asia) (www.ystr.org/europe)  (www.ystr.charite.de/index_asia) 

• •  created by Willuweit and Roewer created by Willuweit and Roewer 
• •  submissions from the International Forensic Y submissions from the International Forensic Y User User’ ’s Group s Group 

n n  American Y American Y STR Database STR Database 
• •  generated by generated by Kayser Kayser and and Stoneking Stoneking at Max Plank Institute at Max Plank Institute 
Leipzig, Germany Leipzig, Germany 

n n  Databases are based upon the 9 Minimal Core Loci: Databases are based upon the 9 Minimal Core Loci: 
• •  DYS19, DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS19, DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392, 
DYS393, DYS385a/b DYS393, DYS385a/b 

n n  SWGDAM Endorsed Loci: SWGDAM Endorsed Loci: 
• •  DYS438, DYS439 DYS438, DYS439



Current Y Current Y STR Databases STR Databases 
1.  Databases comprising minimal 1.  Databases comprising minimal haplotype haplotype 
(MHL) loci: (DYS19, DYS389I, DYS389II, (MHL) loci: (DYS19, DYS389I, DYS389II, 
DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS385a/b) DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS385a/b) 

n n  http://www.ystr.org http://www.ystr.org ( (Roewer Roewer et al (2001), Forensic et al (2001), Forensic 
Sci Sci. Int. . Int. 118 118 106 106 113) 113) 
94 European populations n=13,892 94 European populations n=13,892 

n n  http://www.ystr.org/usa http://www.ystr.org/usa ( (Kayser Kayser et al (2002), J. et al (2002), J. 
Forensic Forensic Sci Sci. . 47 47 513 513 519) 519) 
30 regional US populations: 599 AA, 628 EA, 478 HA 30 regional US populations: 599 AA, 628 EA, 478 HA 

n n  http://www.ystr.org/asia http://www.ystr.org/asia ( (Lessig Lessig et al (2003), Legal et al (2003), Legal 
Medicine Medicine 5 5 S160 S160 S163) S163) 
22 Asian populations n = 2576 22 Asian populations n = 2576 

Worldwide Search Option ( Worldwide Search Option (http:// http://www.ystr.org www.ystr.org ) ) 
189 populations n = 20,865 189 populations n = 20,865

http://www.ystr.org/
http://www.ystr.org/usa
http://www.ystr.org/asia
http://www.ystr.org/


Current Y Current Y STR Databases (cont STR Databases (cont’ ’) ) 

2. Databases maintained by Commercial 2. Databases maintained by Commercial 
Companies Companies 

comprising SWGDAM Core: MHL + 438, 439 comprising SWGDAM Core: MHL + 438, 439 
n n  Reliagene Reliagene ( (http:// http://www.reliagene.com www.reliagene.com) ) 
617 AA, 628 EA, 347 HA, 84 NA 617 AA, 628 EA, 347 HA, 84 NA 

3. Databases maintained by Commercial 3. Databases maintained by Commercial 
Companies Companies 

comprising SWGDAM Core: MHL + 437, 438, comprising SWGDAM Core: MHL + 437, 438, 
439 439 

n n  Promega Promega ( (http://www.promega.com http://www.promega.com) ) 
577 AA, 595 EA, 630 HA, 357 NA, 284 A (n = 577 AA, 595 EA, 630 HA, 357 NA, 284 A (n = 
2443) 2443)

http://www.reliagene.com/
http://www.promega.com/




Thank You!



The end crowns all, The end crowns all, 
And that old common And that old common 

arbitrator, Time, arbitrator, Time, 
Will one day end it. Will one day end it. 

William Shakespeare William Shakespeare 
Troilus and Cressida Troilus and Cressida
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