ESEYIN BELIRLENMESIVE
ESEY KROMOZOMLARI




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Giris

Biyoloji dunyasinda oldukca genis ureme modelleri ve
yasam donguleri mevcuttur,

Esevli Urediklerine dair herhangi bir kanitin olmadigl
organizmalar vardir,

Diger bazi tUrler kisa bir eseyli oreme ddnemi ile uzun bir
eseysiz Ureme arasinda degisiklik gosterir.




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Giris

Bircok diploit dkaryot eseyli Ureme ile Urer.

Esevli Uremenin temelinde yatan gu¢c mayoz bdlinmedir.




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Esey belirten semboller

Diploit organizmalarda esey asagidaki simgeler ile ifade
edilir.

Erkek eseyi sembolize eden simge kalkan ve mizrak ucu
anlamina gelir ve demiri ve Mars’ | sembolize eder.

Disi eseyi sembolize eden simge ise ayna anlamina
gelmektedir ve bakir ve Venus’ U sembolize eder.




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Heteromorfik kromozomlar

X-Y cifti gibi birbirine benzemeyen kromozomlara
heteromorfik kromozomlar denir.

Gercekte eseyin belirlenmesinde kromozomlardan ziyade
genler daha etkindir.

Bu kromozomlar Uzerinde bulunan genler ile esevin
belilenmesi gerceklestiriimektedir.




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Heteromorfik kromozomlar

Eseyin belirlenmesinde gorev alan genlerin bazilan esey
kromozomlar Uzerinde yer alirken, bazilarn da otozomlar
Uzerinde yer alr.

Esey kromozomlar Uzerinde yapilan arastirmalar, yakin
akraba olan organizmalarda bile genis cesitlilik oldugunu
gostermistir.

Dolayisiyla eseyin belirlenmesini kontrol eden
mekanizmalar cok hizli evrime ugramaktadir.




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Heteromorfik kromozomlar

Bu bolUmde, genetikcilerin Uzerinde calistigr asagidaki U¢
model organizmanin yasam ddénguleri incelenecektir:

O Yesil alg Chlamydomonas

O Misir bitkisi Zea mays

O Nematod (yuvarlak solucan) Caenorhabditis elegans




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Heteromorfik kromozomlar

Bu bAIumMUnN ilerleyen asamalarinda eseysel farklilasmanin
belirlenmesinde rol alan genetik duzenlemeler Uzerinde

durulacaktir.

Bu konuda &zellikle insanlar ve Drosophila’ ya iliskin
ornekler incelenecektir.




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Eseysel tarklilasmo

Cok hicreli organizmalarda, sadece gametlerin
olusturuldugu ve gonatlan da icine alan asamaya ilkin
eseysel farklilasma adi verilir.

Meme berzleri ve dis genital yapi gibi organlardaki
farkhliklan da kapsayan tUm organizmalarin gortnumuonun
belirlendigi asamaya ise ikincil eseysel farklilasma adl
verilir.




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Tek cinsiyet-Dioekus-Gonokorik

Bitki ve hayvanlar icin kullanilan bu terimler, bir bireyin
sadece disi ya da sadece erkek ureme organlarina sahip
oldugunu ifade etmektedir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Cift cinsiyet-Monoekus-Hermafrodit

Bir bireyin, disi ve erkek Ureme organlarinin her ikisine de
sahip oldugunu ifade eden terimlerdir.

Bu durum hem bitkiler hem de hayvanlar aleminde ¢cok
yayain gorulmektedir.

Bu organizmalar, her iki cinsiyete ait dolleme kabiliyetine
sahip gametleri Uretebilirler.

11



(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

NEINEE

Genellikle kisir olan ara gecisli esey farkllasmasina sahip
bireyler icin kullanilir,

12



(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Cummings & Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Chlamydomonas’ ta yasam dongUsuU

Yanda Chlamydomonas’ a ait
yasam dongusu gorUimektedir.

Chlamydomonas, kisa dénemli &é A

eseysel Ureme gosteren | °5o P 5@39

organizmalarin bir temsilcisidir. ok, itodanl %) i
j?ﬁ::.%;? :z;::.z;?l

Yasamlarinin buyuk bir kismini

\( 7
haploit fazda gecirirler. @—><—é

"-"|zogamet (n) /Eslesme "+" |zogamet (n)




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Cummings & Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Chlamydomonas’ ta yasam dongUsuU

Esevysiz olarak, mitotik
bolunmelerle oqul hucreleri

meydana gelirler.
: Lé ©o O
Ancak uygun olmayan beslenme o 5@39
kosullarinda (orn; azot eksikligi) ks, it %) i
baz odul hilcreler gamet gibi is j::;::.i,; ::;::.iig?l

gorurler. \ ¢ i é)
0—eceo-—

Ddllenmeyi takiben uygun

olmayan kosullara dayanabilen

diploit zigot olusur.




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Cummings & Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Chlamydomonas’ ta yasam dongUsuU

Sartlar uygun hale geldiginde
mayoz bdlunme olur ve haploit
vejetatif hucreler Uretilir.

: \ é ©e ©
Eseysiz FJre.r.nevi saglayan .hor_)loi’r. e 5@3@
vejetatif hucrelerle eseyli Gremeyi [
saglayan haploit gametler je“iif:.‘%? ‘6 :;;::.1;?1

arasinda gérunUrde cok az fark
vardilr.

b—co—&

"-"|zogamet (n) 'Eslesme "+" |zogamet (n)
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Cummings & Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Chlamydomonas’ ta yasam dongUsuU

Ciftlesme sirasinda birlesen iki @®
gamet arasinda morfolojik olarak

genellikle belirgin bir ayirm *jfm
gbdzlenmez. & o0
. . . e ,;@J,@:
Bu tUr gametlere izogamet denir ™ i
ve bu gametleri Ureten tUrlere de j:;;;:.i,; ‘6 :z:::.zg?l

izogamik adi verilir.

b—co—&

"-"|zogamet (n) /Eslesme "+" |zogamet (n)
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Chlamydomonas’ ta gamet fipleri

1945 yilinda, Ruth Sager ve Sam R&} \@
Granik, Chlamydomonas’ ta -

gametlerin ki alt eslesme tipinde ‘

oldugunu gosterdiler.

Yandaki sekilde goruldugu gibi
hUcreler mt* ya da mt-
kategorilerine ayrilmaktadiriar. i

(+) hUcreler sadece (-)
hucrelerle birlesebilmektedir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Chlamydomonas’ ta gamet fipleri

Dollenme ve mayozu takiben “«&5 \@
Uretilen dort haploit hUcrenin ikisi -
(+) ve 2" si de (-) tipindedir.

w\ i %
Gametlerin (+) ve (-) versiyonlari D

arasinda kimyasal farkhhk
bulunmaktadrr.

Bu nedenle, bu organizmada D) )

morfolojik bir gosterge
bulunmasa da ilkel anlamda bir
esevsel farklilik vardir.

18



Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

/ea mays (misir)

Bu bitki disi ve erkek yapilarnn her ikisini de yetiskin birey
Uzerinde banndirir.

Stamen ya da puskudller (tassel) diploit mikrospor ana
hucrelerini olustururlar.

Stamen & @ MAYOZ @ @ MiTOZ @ <
/ & Mikrﬁ_spor :@ K@) Polen tanesi
3 R Mikrosporiar (mikrogametofit)

Stigma _ {
19 @ MAYOZ

Megaspor
ama hiicre

SPOROPHYTE STAGE Megasporkar Megagametofit

Triploid
endosperm

Antipodal gekirdekler

Endosperm gekirdekleri | %
iFT Sinerjitler

i ‘ Sperm

4 * ;gkirdekleri

s || POLINASYON k Tii
DOLLENME Ytrx‘murta (TOZLASMA) cekirdegi

Endosperm  Sekirdegi
ticresi (rrge
s

/ ; ~i| Embriyo o

OLGUNLAsMAé- o

AT (s = o
2 cekirdegi

Dipldid zigot Embriyo kesesi
(megagametofit)

Polen Tiipi
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

/ea mays (misir)

Bu hucrelerin her biri mayoz gecirerek dort haploit
mikrosporu olusturur.

Her haploit mikrospor, olgun erkek mikrogametofit (polen
tanesi) haline gelir ve benzer genotiplere sahip iki sperm

cekirdeqi tasrr. | PR
Stamen . Y MAYOZ @ \d MITOZ
¥ —o=@9 ©, )

= Mikrospor

V ) ana hiicre Polen tanesi
B w (mikrogametofit)
= / . g
s ) 7] Stigma _ A
Pistil - \@ MAYOZ W 300 4
- 5 fi kaybolur
Megaspor
ama hiicre 1
SPOROPHYTE STAGE Megagametofit
L Triploid
endosperm
IZ L E Endosperm  Sekirdegi
] Antipodal gekirdekler “ erm
Endosperm cekirdekleri | 4 9s cekirdekleri
CIFT Sinerjitler (e POL|NASYON Tup
A Yi rt BAL o 2 o
DOLLENME tfl\ll?é:'esal &y52? (TOZLASMA) fenlrdegl
I cekirdegi Polen Tiipi
Diploid zigot Embriyo kesesi
(megagametofit)
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

/ea mays (misir)

Disi haploit hUcreler sporofitin pistili icerisinde bulunur ve
megaspor ana hucreleri olarak bilinir,

Mayozu takiben, dort haploit megaspordan sadece biri
yasamaya devam eder.

0
Antipodal gekirdekler & “ Sperm |
Endosperm cekirdekleri | 4 9s cekirdekleri
IFT Sinerjitler oo POL|NASYON Tii
" 19| 8 -
DOLLENME erl\ll?é:_retg N (TOZLASMA) cekirdegi
I cekirdegi =
Diploid zigot Embriyo kesesi
(megagametofit)

Stamen = MAYOZ (o (A MITOZ
¢ —@».0@ . gy
! S 7 = \
Ve Mikrospor @ \@) .
4 e ana hiicre Polen tanesi
R w (mikrogametofit)
= / 3
s /7] Stigma _
pistil | ‘\@ MAYOZ SECEC
g 5 @ (| kaybolur
Megaspor
ama hiicre ]
SPOROPHYTE STAGE Megagametofit
. Triploid
endosperm
IZ L E Endosperm  Sekirdegi

Polen Tiipi
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

/ea mays (misir)

Bu megaspor Uc kez mitotik olarak bolunur.

Sonucta embriyo kesesi icerisinde genetik olarak benzer
sekiz haploit cekirdek olusur.

Stamen & @ MAYOZ @ @ MiTOZ @ <
/ & Mikrﬁ_spor :@ K@) Polen tanesi
3 R Mikrosporiar (mikrogametofit)

Stigma _ {
19 @ MAYOZ

Megaspor
ama hiicre

SPOROPHYTE STAGE Megasporkar Megagametofit

Triploid

Antipodal gekirdekler
Endosperm gekirdekleri - 4
iFT Sinerjitler

endosperm
& ‘ Sperm
MGe * ;gkirdekleri
s || POLINASYON k Ti
DOLLENME Ytrx‘murta (TOZLASMA) cekirdegi

Endosperm  Sekirdegi
ticresi (rrge
s

/ ; ~i| Embriyo o

OLGUNLAsMAé- o

AT (s = o
2 cekirdegi

Dipldid zigot Embriyo kesesi
(megagametofit)

Polen Tiipi

22




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

/ea mays (misir)

Bu cekirdeklerden embriyo kesesinin merkezine yakin olan
iki tanesi endosperm cekirdegi haline gelir.

Mikropilin son kisminda spermin qiris yaptiQi kesede, oosit
cekirdedi ve iki sinerjit olmak Uzere uc cekirdek bulunur.

Stamen {, 5B MAYOZ @ @ MITOZ
¥ ;‘D @ @ @ R

= Mikrospor

4 -
- w ana hiicre
R

%

Polen tanesi
(mikrogametofit)

i ,  Stigma _ f s
Pistil = \@ MAYOZ ) d 3un 4
7 5 ) kaybolur
Megaspor
ama hiicre :
SPOROPHYTE STAGE Megagametofit
- Triploid
endosperm
IZ L E Endosperm  Sekirdegi Q
] Antipodal gekirdekler ¢ A erm
Endosperm gekirdekleri = 4} 9o cekirdekleri
CIFT Sinerjitler (£ e POL|NASYON Top
A BAL o 2 o
DOLLENME Y‘rl\'.‘.'“:_fetg ,‘.l'm; (TOZLASMA) cekirdegi

Polen Tiipi

Dipldid zigot Embriyo kesesi
(megagametofit)
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

/ea mays (misir)

Diger U¢ antipodal cekirdek, embriyo kesesinin oteki
ucunda demet halinde bulunmaktadir.

Tozlasma, polen tanelerinin pistil stigmasiyla temas
etmesiyle olur.

Stamen & @ MAYOZ @ @ MiTOZ @ <
/ & Mikrﬁ_spor :@ K@) Polen tanesi
3 R Mikrosporiar (mikrogametofit)

Stigma _ {
19 @ MAYOZ

Megaspor
ama hiicre

SPOROPHYTE STAGE Megasporkar Megagametofit

Triploid

Antipodal gekirdekler
Endosperm gekirdekleri | %
iFT Sinerjitler

endosperm
& ‘ Sperm
4 * ;gkirdekleri
s || POLINASYON k Ti
DOLLENME Ytrx‘murta (TOZLASMA) cekirdegi

Endosperm  Sekirdegi
ticresi (rrge
s

/ ; ~i| Embriyo o

OLGUNLAsMAé- o

AT (s = o
2 cekirdegi

Dipldid zigot Embriyo kesesi
(megagametofit)

Polen Tiipi
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

/ea mays (misir)

Boylece polen tupU geliserek embriyo kesesine dogru
uzanir.

Birlesme mikropilde yapildigi zaman iki sperm cekirdeqi
embriyo kesesine girer.

Stamen & @ MAYOZ @ @ MiTOZ @ <
/ & Mikrﬁ_spor :@ K@) Polen tanesi
3 R Mikrosporiar (mikrogametofit)

Stigma _ {
19 @ MAYOZ

Megaspor
ama hiicre

SPOROPHYTE STAGE Megasporkar Megagametofit

Triploid

Antipodal gekirdekler
Endosperm gekirdekleri | %
iFT Sinerjitler

endosperm
& ‘ Sperm
4 * ;gkirdekleri
s || POLINASYON k Ti
DOLLENME Ytrx‘murta (TOZLASMA) cekirdegi

Endosperm  Sekirdegi
ticresi (rrge
s

/ ; ~i| Embriyo o

OLGUNLAsMAé- o

AT (s = o
2 cekirdegi

Dipldid zigot Embriyo kesesi
(megagametofit)

Polen Tiipi
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

/ea mays (misir)

Bir sperm cekirdegi haploit oosit cekirdegdi ile ve diger
sperm cekirdegi de iki endosperm cekirdeqi ile birlesir.

Bu islem cift ddllenme olarak bilinir ve diploit zigot
cekirdedi ile triploit endosperm cekirdegi meydana gelir.

Stamen = MAYOZ (o (A MITOZ
¥ @MW @@ Mo ®
! S 7 = \
Ve Mikrospor @ \@) .
4 e ana hiicre Polen tanesi
R w (mikrogametofit)
= / . g
i g Stigma s
Pistil - \@ MAYOZ W 30 4 /
7 5 fi kaybolur
Megaspor
ama hiicre ]
SPOROPHYTE STAGE Megagametofit
Triploid
endosperm

Endosperm  Sekirdegi ’ Q

] Antipodal gekirdekler &R o Sperm

Endosperm gekirdekleri | #j9e cekirdekleri

IFT Sinerjitler wo POL'NASYON TUE

s Yumurta 625 N
DOLLENME tfl\rl?é:'esal O ( OZLASMA) cekirdegi

K cekirdegi =
Diploid zigot Embriyo kesesi

(megagametofit)

Polen Tiipi
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

/ea mays (misir)

Her misir kocani, her biri bir misir tohumu haline gelecek
olan 1000 kadar bu yapilardan icerebilir.

Tohumlarnn cimlenmesi saglanirsa, yeni bir sporofit bitki
meydana gelir.

Stamen & @ MAYOZ @ @ MiTOZ @ <
/ & Mikrﬁ_spor :@ K@) Polen tanesi
3 R Mikrosporiar (mikrogametofit)

Stigma _ {
19 @ MAYOZ

Megaspor
ama hiicre

SPOROPHYTE STAGE Megasporkar Megagametofit

Triploid
endosperm

Antipodal gekirdekler

Endosperm gekirdekleri | %
iFT Sinerjitler

i ‘ Sperm

4 * ;gkirdekleri

s || POLINASYON k Tii
DOLLENME Ytrx‘murta (TOZLASMA) cekirdegi

Endosperm  Sekirdegi
ticresi (rrge
s

/ ; ~i| Embriyo o

OLGUNLAsMAé- o

AT (s = o
2 cekirdegi

Dipldid zigot Embriyo kesesi
(megagametofit)

Polen Tiipi
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Caenorhabditis elegans

Genetik calismalarda, ozellikle gelisimin genetik
temelinin arastinimasinda yaygin olarak kullanilan
bir organizmadir.

Hermafrodit ergin bir birey tam olarak 259 hucre
icerir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Caenorhabditis elegans

Bu organizmalarin iki femel eseysel fenotipi vardir:
O Sadece testisleri olan erkekler
O Hem testis hem de ovaryum iceren hermafroditler

Hermafroditlerde larval gelisim sirasinda testisler
sperm Uretir hale gelir.

Uretilen spermler depo edilir.

Ayni zamanda ovaryumlar da olgunlastirilir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. B i
rof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Caenorhabditis elegans

Eriskin sayfaya ulasincaya .
kadar oogenez meydana \ﬁ%/i
gelmez. |

di kendine doll
Kendi kendini dolleme l rendt kendine colleme l

sUrecinde, depo edilen — s
spermler kullanilir. He;;mga;;:;ﬂ-t

(< 1%)

| Capraz dollenme |

Olusan bireylerin buyUk bir
kismi (% 99) hermafrodit olur.

Ancak eriskin erkekler He;rsngégdit
hermafrodit bireylerle

ciftlesirse yaklasik yarisi (% 50)

hermafrodit olur.




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

C. elegans ‘da cinsiyeti belirleyen kromozom

Erkek olmayi belirleyen genetik sinyal, hem X hem de
otozomal kromozomlar Uzerinde bulunan genlerle
saglanir.

C. elegans’ ta Y kromozomu bulunmaz.

Hermafroditler iki X kromozomuna, erkekler ise bir X
kromozomuna sahipfir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

C. elegans ‘da cinsiyeti belirleyen kromozom

X kromozomlarinin otozomal kromozom takimi sayisina
oraninin cinsiyeti belirledigine inaniimaktadir.

Oranin 1.0 olmasi durumunda hermafrodit, 0.5 olmasi
durumunda ise erkek bireyler olusur.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Protenor modeli cinsiyet tayini (XX/XO)

(a) Protenor modelii

1906 yilinda Edmund B. Wilson TITT] TIITT
Protenor bdécedinin disi somatik 1l iH ) H“H
hUcrelerinde 2’ si X olmak Uzere ”x,l_ H H“”{
14 kromozom bulundugunu AL AL
gosferm@‘hr XX Disi (12A + 2X) xorsrkek[(12A+X)¢
Qogenez sirasinda biri X olmak | 10001
Uzere 7 kromozomlu gametler H“H H“W
Uretiimektedir. \ | |
TR
Ama erkeklerde birisi X olmak | WH” “Hm
uzere 13 kromozomlu somatik AL LIS
hucreler bulunmaktadrr. Disi(12A+X) | Erkek (12A+20

1:1 esey orani




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Protenor modeli cinsiyet tayini (XX/XO)

(a) Protenor modelii

Spermatogenezile X tasimayan HH‘ i” HHHH

6 kromozomlu ya da X tasiyan 7 1 1l
kromozomlu gametler olusur. I HHHH

X tasiyan spermle ddllenme B i o S
sonucu disi birey, X tasimayan olupum oo 7 ‘
spermle ddllenme sonucu erkek HHH H“M{
birey meydana gelir. v

iy [T T T
TR

Otozomlar X Otozomlar Xler

Disi (12A + X) Erkek (12A + 2X)

1:1 esey orani




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Protenor modeli cinsiyet tayini (XX/XO)

(a) Protenor modelii

Bu tUrde, erkek gametlerde X HH‘ i” HHHH
kromozomunun varligl ya da Sl LI
yoklugu esevyin belilenmesinde lH» H H“H{
etkili bir mekanizmadrr. Otozomiar - X'er Otozomlar X

XX Disi (12A + 2X) XO Erkek (12A + X)
: = 3
Bu modele Protenor modeli ' o
cinsiyet tayini (XX/XO) denir. H“H H“W

iy [T T
TR

Otozomlar X Otozomlar Xler

Disi (12A + X) Erkek (12A + 2X)

1:1 esey orani




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE i
rof. Dr. Bektas Cummin gs & Reece)

Lygaeus modeli cinsiyet tayini (XX/XY)

(b) Lygaeus modeli

Wilson ayni zamanda Lygaeus HHW H{ ) HHW

tricus (zarkanatl bir bécek) il .‘ iy
do deneyieryopmgtr. Wil Ul

XX Digi (12A + 2X) XY Erkek (12A + X +Y)
Bu bdcedin her iki cinsiyetinin kg v o‘.if,'lf,‘;‘u
de 14 kromozoma sahip 1 1 ﬁ;

oldugunu gostermistir.

Hilt
i |

|
Y 1111 10001
Bu kromozomlardan 12 tanesi HH m I f d {
otozomaldrr. I H lﬂ 1; lf’f*‘ H
ErkeOI:({)lz;/r\ni:rX -: Y) git;z(?;ia-:- 2))(()’ler

1:1 esey orani




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE i
r. bektas Cummin gs & Reece)

Lygaeus modeli cinsiyet tayini (XX/XY)

(b) Lygaeus modeli
Disiler 2 adet X, erkekler de bir “{1 H'{ ) HHW
X bir de Y kromozomuna “M” ””“x
SOhlphr )g(tozomlar L(’Ier 2t<:(z(omllé:rl 5 )
Disi (12A + 2X) XYErkek (12A+ X +Y
Disiler tek tip gamet Uretirken Ko . o‘.‘.f,"l’.‘.i‘u
(6A+X), erkekler esit oranda 1;“%'; ) 1;;1; ;{
6A+X ve 6A+Y gametlerini Hr
orefir HH'H{ IHJ( lfd{
S0 | I | T

Otozomlar Y Otozomlar "ler
Erkek (12A 4+ X +Y) Disi (12A + 2X)

1:1 esey orani




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Heterogametik-Homogametik esey

Protenor ve Lygaeus boceklerinde erkekler farkl
yapllarda gametler olusturur.

Bu tUr erkek bireylere heterogametik esey adi verilir.

Bu gametler oqul neslin cinsiyetini belirler.

Disi bireyler ise genellikle tek tip gamet Uretir.

Bu durumdaki eseye ise homogametik esey adi verilir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

IW sistemi

Erkekler her zaman heterogametik olmayabilir.

Diger baz organizmalarda disiler farkli gametler
olusturabilir.

Disinin heterogametik esey oldugunu belirtmek icin
arastirmacilar ZW _harflerini kullanir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Insanlarda cinsiyet kromozomlari

1920'lerde insan testis dokulannda 45-48 arasinda
kromozom bulundugu dUsunUlmekte idi.

Theophilus Painter, insan diploit kromozom sayisinin 46
oldugunu belirtmis fakat cinsiyet kromozomlaryla bu
sayinin 48’ e ciktigini dne surmUstur.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Insanlarda cinsiyet kromozomlari

Bu sayi 30 yil boyunca kabul gormuUstUr.

1956'da Joe Hin Tjio ve Albert Levan metafaz safhasinda
kromozomlar acik bir sekilde gdéruntulemeyi basarmistir.

Bu yontem ile insanlarda esey kromozomlar dahil 46
kromozomun varligr kesinlesmistir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Insanlarda cinsiyet kromozomlari

Insanlarda karyotip andlizi Tjio ve Levan’ in teknigine
dayanmaktadir.

23 cift insan kromozomu icinde yalnizca bir cifti erkek ve
disilerde farkl konfigUrasyon gosterir.

(@ (b)

)"‘« ' “f. } \ 7 ) %Y
BT scop d0)D8 %
K/ ;&, i N ol T 0] ;

10 12
@ P ,2
o § 4 w 3 2 %2
§ il . ? g kS Eﬂ, 6 1:
14 A
L i it >‘\%£ 7S ® " g g N ¢
20 21 22 X X 19 X
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Insanlarda cinsiyet kromozomlari

Bunlar X ve Y kromozomu olarak tanimlanir.

Disi birey iki X kromozomu, erkek birey ise bir X ve bir Y
kromozomu tasir.

6
P %
S ; 4 o 'r} [ -3 <@ ! 2
§ d § % ?? Eﬁ EC, 16 e 1:
14 A
&4 i< i - ¥ ® A | RPN |
20 21 2 X X 19 X
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Hatall cinsel olusumlar

Bilim adamlarn 1940’ larda hatali cinsel olusumilarla ilgili iki
onemli anormalligi tanimlamuslardir:

O Klinefelter sendromu

O Turner sendromu
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o Cummings & Reece)

Klinetelter sendromu (47, XXY)

Genellikle erkek bireylerdir. 3 (’».,
1\ 1

Genital organlara ve internal
kanallara sahip olmalarina

ragmen testisleri kérelmistir. ks Y T T
T i) i H oty i

Sperm Uretiminde ‘ el BT
basarnisizdirlar. i 9) @ bt a8
13 14 15 16 17 18
Genellikle uzun boy, kol ve VI s 5 (i x"])\’-‘H
bGClel OIUp, bovok el Ve 19 20 21 22 Esey kromozomlari

ayaklara sahipfirler.




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Klinetelter sendromu (47, XXY)

Her ne kadar baz erkeksi \ s s |
gelismeler olsa da, kadinimsi )[/ j } i “ \_))
cinsel gelisim yapisi fam ’313 2 ‘3! ; -
olarak baskilanmamistir.
-~ AL aa %Ki ,

G6gUslerin hafif blyUmesi i) W IR R
yaygindir. : G S B e U

. )} 1) (| be 36
Kalca kismi genellikle R el e 6 18

, ; X
yuvarlaktir. bi B¢ U X,-—-,).H

19 20 21 22 Esey kromozomlari
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Klinetelter sendromu (47, XXY)

Bu tUr bir cinsel gelisim \ s s _
interseksUalite olarak ifade ; j i { Q)
e % ‘ : £
edilrr. LR R 4 5
Bu durum sosyal gelisimde de 4 ! SR e
Lo -, \ ( . ) ¢ v 8 N
anormdllige neden ” H f :) (3 1 i
olabilmektedir. : S A R e A
L )} 1) ks 36 0
Zeka duzeyi genelde B e o )X
normalin altindadir. pe o B¢ (e W=y
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Turner sendromu (45, XO)

Bu sendromdan etkilenen

bireyler disi dis genital LNy [ A
organlarina ve internal /7N A K )‘
kanallarina sahipfir. I .
LI 4

. - T T W PERY
Yumurtaliklar k&relmistir. JLICYI N 1 M K
Kisa boyluluk (genellikle 155 cm  j§ i i I 11 1
ve OlTl), qelismemis meme, 13 14 15 1\6 17 Q}x1a

ot 51 4

boynun arka kisminda kanatli ALY ot
deri yapilarn (flap) diger
karakteristik Ozelliklerdendir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Turner sendromu (45, XO)

Bazen genis, kalkana benzeyen

adgus yapisi bulunmaktadir. L\ [ \¢
C/7 )\ /) l( )‘
/eka duzeyi genelde normaldir. '+ 7 s s
L B -
T TN LV LR VAR Y,
}L f..o 7) zﬁg FI ‘," }\
(LI O T T |
13 14 15 16 17 Q 18
(! T TP 2
19 20 21 22 Esey kromozomlari
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Y kromozomu eseyi belirler

Klinefelter ve Turner karyotipleri ve bunlarnn eseysel
fenotipleri bize, Y kromozomunun insanlarda erkek
cinsiyetini belirledigini ifade etmektedir.

Y kromozomunun yoklugunda bireyin cinsiyeti disidir.

Klinefelter sendromunda Y kromozomunun varligi, erkeklik
gelisimi, fam olmasa da erkek cinsiyetini belilemek icin
yeterlidir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Y kromozomu eseyi belirler

Diger yandan Y kromozomu yoklugunda, Turner
sendromunda oldugu gibi, erkeksi yapilar meydana

gelmez.

Klinefelter sendromu her 1000 yeni dogan erkek bireyden
yaklasik 2" sinde gozlenir.

48, XXXY, 48, XXYY, 49, XXXXY ve 49 ,XXXYY karyoftipleri
fenotipik olarak 47, XXY’ ye benzer.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Y kromozomu eseyi belirler

Ancak hastaligin belirtileri X kromozomu sayisi fazla olan
bireylerde daha siddetlidir.

Turner sendromu 45,X’ ten daha farkli karyotipe sahip
bireylerde de gdrUimektedir.

Mozaik olarak ifade edilen bu bireylerde, somatik
hUcreler, her biri farkl bir karyotipe sahip iki farkl genetik
hUcre ozelligi gdsterir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Y kromozomu eseyi belirler

Bu hUcre yapilan gelisimin erken donemlerinde mitozdaki
hatalara bagl olarak olusmaktadirlar.

Genellikle mozaik hucrelerin kromozom yvapilanmalari
45,X 1 46,XY ve 45 X / 46,XX seklinde olmaktadir.

Normal bir karyotiple hayata baslayan embriyo, hiUcreleri
karsik karyotiplerden olusan ve bu sendromun ozelliklerini
gosteren bireyleri olusturur.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Y kromozomu eseyi belirler

Turner sendromunun gorulme sikligi Klinefelter
sendromundan daha dusuktur.

Yaklasik 2000 yeni dogan disi bireyden birinde gorUlUr.

45,X’ e sahip fetUslerin bUyUk bir kismi anne karninda
kendiliginden Olur ve dUsuk gerceklesir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

47, XXX sendromu

Normal otozom kromozom takimi ile birlikte Uc adet X
kromozomonun varligi s&z konusudur.

Her yeni dogan 1200 disi bireyden birinde gdrulmektedir.

Disilik ozelliginde farklilasma soz konusudur.

Bu genotipe sahip kadinlar mukemmel tarzda normaldir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

47, XXX sendromu

Baz durumlarda gelismemis ikincil esey ozellikleri, kisirlik ve
zeka geriligi olusabilir.

Nadir durumlarda 48, XXXX ve 49, XXXXX karyotipleri
olusabilir.

llave X kromozomunun varligl, normal disi gelisimini
saglayan genetik bilginin hassas dengesini bozmaktadir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

47, XYY durumu

Normal erkek karyotipinden farkl olarak ilave bir Y
kromozomunun bulunmasi durumudur.

Particia Jobs, 1965’ de, Iskocya’ da gUvenlidin siki oldugu
bir hapishanedeki 315 erkegdin 9” unun XYY karyotipi
tasidigini buldu.

Bu erkeklerin boylarn ortalamanin cok ustunde idi.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

47, XYY durumu

Antisosyal (siddet icermeyen) suclardan dolayi
hapsedilmislerdi.

Bu dokuz erkekten yedisinin zekasi normalin altinda idi.

Hepsi kisilik bozuklugu gostermekte idi.

Yapilan genis arastrmalar sonucunda, cezaevleri ve akil
hastaliklan enstitGlerinde bu karyotipe sahip olanlarin
oranlarnin daha yuksek oldugu saptanmistir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

47, XYY durumu

Stanley Walzer ve Park Gerald, 47, XYY bireyleri
dogumdan hemen sonra tanimlamak ve ergenlik dncesi

ve ergenlik gelisimi esnasindaki davranislarnni takip etmek
icin bir calisma baslattilar.

1994’ te Boston Kadin Hastanesi’ nde 15.000 yeni dodan
bebegdin 20’ sinde XYY saptadilar.

Ancak bUyuk baskilar sonucunda calismalarnni yarnda
biraktilar.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

47, XYY durumu

HUkUmetin ve Harvard Tip FakUltesi’ nin maddi destegine
ragmen arastincilar calismayi 1995” de sonlandirdilar.

Herhangi bir antisosyal davranis géstermeyen ve hormal
yasamlarina devam eden bircok XYY erkegi tfoplumda
bulunmaktadir.

Ekstra Y kromozomu ile erkeklerde davranis bozukluklari
gosterme egilimi arasinda yUksek fakat sabit olmayan bir
iliski vardir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

47, XYY durumu

Dedisik SosyaL Konumpaki XYY BirevLERININ FREKANSI

Calisilan XYY XYY
Durum Sinirlamalar Sayl Sayisl Frekansi
Kontrol grubu Yenidoganlar 28.366 29 %0.10
Akil hastanesi-cezaevi Boy kisitlamasi yok 4.239 82 1.93
Cezaevi Boy kisitlamasi yok 5.805 26 0.44
Akil hastanesi Boy kisitlamasi yok 2.562 8 0.31
Akil hastanesi-cezaevi Boy kisitlamasi 1.048 48 461
Cezaevi Boy kisitlamasi 1.683 31 1.84
Akil hastanesi Boy kisitlamasi 649 9 1.38

IZ L E hok, 1973, Tablolar 1-8'den derlenip liste haline getirilmistir. American Assodation for the Advancement of Sdence.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Embriyonik donemde eseyin olusumu

Gebeligin 5. haftasinda gonatlarn olusturacak doku
(primordiya), her bir embriyonik bobrekle birlikte bir Cift
clkinti olusturur.

Primordiyal germ hucreleri bu cikintilara géc¢ eder ve
burada bir dis korteks ve bir medulla olusur.

Korteks yumurtaliga dogru gelisirken, icteki medulla testis
haline gelisir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Embriyonik donemde eseyin olusumu

Her embriyoda ayrica iki takim farklilasmamis erkek
(Wolffian) ve disi (Mullerian) kanali bulunur.

Genital cikintidaki hucreler XY tasiyorsa medulla
bolgesinin testis haline gelmesi yaklasik 7. haftada baslar.

Y kromozomu olmamasi durumunda erkek gelisimi olmaz
ve genital cikintinin korteks kismi ovaryum dokularini
olusturur.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Embriyonik donemde eseyin olusumu

Cinsiyete uygun erkek ya da disi kanal sistemleri gelisirken,
diger kanal sistemleri dejenere olur.

Erkek gelisiminin olmadigi durumda 12. haftada
ovaryumlardaki oogoniumlar mayoza baslar.

Bu ddnemde ilk oositler saptanabilir.

Gebeligin 25. haftasinda bUtin oositler mayozda
durdurulur.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Embriyonik donemde eseyin olusumu

10-15 vil sonraki ergenlik donemine kadar dormant halde
kalirlar.

Erkeklerde ilk spermatositler ergenlik donemine
ulasincaya kadar olusturulmaz.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Pseudoautosomal regions (PARs)

Uzun sure Y kromozomunun genetik olarak hemen hemen
bos oldugu dusUnUImustUr.

Ancak simdi Y kromozomunun da genler icerdiqi
bilinmektedir.

Y kromozomu Uzerindeki bazi genlerin X kromozomu
Uzerinde homologu varken, diger bazilarinin ise yoktur.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Pseudoautosomal regions (PARs)

Y kromozomu Uzerinde potansiyel olarak genetik isleve
sahip bazi bdolgeler mevcuttur.

Yalanci otozomal bdlgeler (pseudoautosomal regions,
PARs) bunlardan birisidir.

Bu bdlgeler X kromozomundaki bolgeler ile homoloiji
gostermektedir.

Mayoz sirasinda bu bdlgelerle baglanti (sinaps) kurup
rekombinasyona ugramaktadiriar.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Pseudoautosomal regions (PARs)

Bu sekilde eslesen bolgelerin varlidl, X ve Y’ nin erkek
gametogenezi sirasinda ayrnimasi icin oldukca dnemlidir.

Kromozomun yaklasik % 25 lik geri kalan kismi X
kromozomu ile sinaps veya rekombinasyon yapmaz.

Y’ nin rekombinasyona ugramayan bdlgesi (NRY, non-
recombining region of the Y) olarak bilinir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Pseudoautosomal regions (PARs)

Son dénemde arastincilar bu bdlgeyi, Y’ nin erkek 6zgUl

bdlgesi (MSY, male-specific region of the Y) olarak
tanimlarlar.

MSY’ nin baz bdlgeleri X kromozomundaki genler ile
homoloji gosterirken, bazilar gdostermez.
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Prof. Dr. Bektas TEPE

(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Cummings & Reece)

Y kromozomunun bolgeleri

MSY, islevsel genleri iceren
okromatik bolgeler ve gen
icermeyen heterokromatik
bolgelerden olusmaktadrr.,

Okromatin bdlgesinde, Y
kromozomunun kisa kolunun PAR
bolgesinin yakininda erkek cinsiyet
gelisimini kontrol eden cinsiyet
belirleyen Y bdlgesi (SRY, sex
determining region of Y)
bulunmaktadirr.

PAR
SRY

Okromatin

Sentromer

Okromatin ——

Heterokromatin

~MSY

Anahtar: PAR: Psédootozomal bélge

MSY: Y'nin erkege-6zgiil bolgesi

PAR 1

Insan Y Kromozumu

SRY: Y'nin cinsiyet-belirleyici bélgesi
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

Y kromozomunun bolgeleri

Y kromozomu ve bu bdlgenin
voklugu insanlarda disi gelisimi ile il -

Okromatin

sonuclanir.

Okromatin ——

Bu gen X kromozomundd
bulunmasz.

Heterokromatin
Anahtar: PAR: Psédootozomal bélge
SRY: Y'nin cinsiyet-belirleyici bélgesi
MSY: Y'nin erkege-6zgiil bolgesi

PAR 1 /

insan Y Kromozumu
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Testis belirleyici taktor

SRY, embriyonun farklilasmamis gonadal dokusundan

testislerin olusturulmasini baslatan bir gen Orinunu
sifrelemektedir.

Bu UrUn testis belirleyici faktordur (TDF, testis determining
factor).
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Istisnai baz drnekler

Insanlarda iki X" e sahip olup, Y kromozomu tasimayan
erkek bireyler vardir.

Bu durumda Y kromozomunun SRY bdlgesi X
kromozomlarnndan birisinin yapisina katilmistir.

Bir X ve bir de Y kromozomu tasiyan disi bireyler de
mevcuttur.

Ancak bu disilerin Y kromozomunda genellikle SRY bdlgesi
kayiptir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

SRY ve transgenik fare deneyleri

Farelerde, insanlardaki SRY genine karsilik gelen SRY geni
bulunmaktadir.

Transgenik fareler, icine yabanci DNA enjekte edilmis
ddllenmis yumurtalardan Uretiimektedir.

Fare SRY siiceren DNA, XX kromozom yapisina sahip fare
yumurtalarnna enjekte edildiginde, yeni meydana gelen
neslin cogu erkek olarak gelisir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

SRY’ ye yardimci diger genler

Insanda diger bazi otozomal genlerin de SRY tarafindan
baslatilan ardisik genetik ifadelerin olusturulmasindan
sorumlu olduguna inanilmaktadrr.

O SOX9 (orijinalinde bir cesit onkogendir)

O WTI (bobrek ve gonadlarn etkileyerek Wilms tUmorine neden
olur)

O SF1 (steroid metabolizmasini etkileyen enzimlerin
dUzenlenmesinde gorev alir)
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
o ® Cummings & Reece)

MSY bolgesinin ayrintilar

David Page ve arkadaslari, 2003 te tamamlanan insan
genom projesinden sonra Y kromozomunun MSY bdlgesini
ayrintilanyla rapor etmislerdir.

MSY yaklasik olarak 23 milyon baz cifti ihtiva eder.

Uc temel bdlgeden olusmaktadir:
O X-tfranspoze bdlge

O X-dejeneratif bolge

O Amplikonik bdlge
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

X-transpoze bolge

MSY’ nin % 15’ ini kapsamaktadir.

Insanin evrimi sUrecinde (3-4 milyon yiIl dnce) modern
insanin X kromozomundan kdken aldigr dusunulmektedir.

Modern insanin X kromozomunun Xg21 bolgesiile % 99
oraninda benzerlik gdstermektedir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

X-dejeneratif bolge

MSY’ nin % 20’ sini kapsamaktadir.

Bu bdlgenin DNA dizileri, X kromozomu ile daha az
benzesmektedir.

Evrimsel sUrecte dejenerasyona ugramis dizilerin varligryla
islevsel 6zellikleri kaybolan bircok pseudogen’ in
bulundugu 27 tek kopya genleri icermektedir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

X-dejeneratif bolge

Bu 27 genetik birimden 14 tanesi transkripsiyona ugrama
yetenegine sahiptir.

Bunlardan birisi, daha dnceki slaytlarda tartisiian SRY
genidir.

SRY geni sadece testislerde ifade edilirken, diger X-
dejeneratif genler vucuttaki tUm dokularda yayagin olarak
ifade edilrr.
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Amplikonik bolge

Testislerin gelisimi ile yakindan iliskili genleri
barindirmaktadir.

Bu genlerin X kromozomunda karsiliklari
bulunmamaktadrr.

Bu genlerin ifadeleri sadece testislerde olmaktadir.

Bu bolgede 9 gen ailesine bolunmus 60 adet
transkripsiyon birimi bulunmaktadirr.
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o ® Cummings & Reece)

Amplikonik bolge

Her ailenin Uyesi hemen hemen benzer (% 98’ den fazla)
DNA dizilerine sahiptir.

Her tekrar birimi bir amplikon’ dur.

Amplikonik bdlge genleri, testislerin islevi ve gelisimi icin
6zgul olan proteinleri sifrelemektedir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Amplikonik bolge

Bu genlerin bircogu erkeklerde ddol verimliligi ile yakindan
iliskilidir.

Erkeklerde kisirlik sorununun, bu genlerdeki mutasyonlarla
baglantili olduguna inanilmaktadir.
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Esey oranlar

ki esey tipi de gelisim esnasinda esit olarak yasama
sansina sahiptir.

Sonucta erkek ve disi yavru bireylerin orani 1:1 olacaktir.

Her iki eseyin esit sayida meydana gelmesindeki
potansiyel gbz dnUne alinarak, erkek bireylerin disi
bireylere gercek orani arastinimistir.

Bu orana esey orani adi verilmistir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Esey oranlari

Esey orani ki sekilde olculebilir:
O Primer esey orani: Bir populasyonda hamilelik sirasinda
erkeklerin disilere oranini yansitir,

O Sekonder esey orani: Her bir eseyin dogumdaki oranini
yansitir,

Sekonder esey oranini belilemek daha kolaydir, fakat
embriyonik ya da fetal dlumleri oranlamadigr icin
dezavantajlidrr.
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Sekonder esey orani istatistiklersi

Sekonder esey orani, insan populasyonunda 1969 da
dUnya genelindeki nUfus sayimi verileri kullanilarak
saptanmistir.

Sonucta oranin 1.0° a esit olmadigi bulunmustur.

Birlesik Devletler’ de bevaz irk populasyonunda sekonder
esey orani 1.06’ dan biraz dUsuUktUr.
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Sekonder esey orani istatistiklersi

Bu, her 100 kadina karsi 106 erkegin oldugunu
gostermektedir.

1995” de bu oran 1.05” in biraz altina dUsmustUr.

Birlesik Devletler’ de Afrikali-Amerikan populasyonunda
bu oran 1.025 dir.

Diger Ulkelerdeki erkek birey dogumu bu degerlerden
daha bUyuktur,

Orn; Kore’ de sekonder esey orani 1.15° dir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Dozaj ayarlamasi

Normal bir kadinda iki X, normal bir erkekte ise sadece bir
X kromozomu vardrr.

Bu esitsizlik, bUtin X' e bagdli genlericin erkekler ve
kadinlar arasinda genetiz doz sorunu yaratir.
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(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Cummings & Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Barr cisimcikleri

Murrary L. Barr ve Ewart G. Bertram’ in
disi kediler Uzerinde yaptigi
deneylerde X kromozomu doz
esitsizliginin dengelenmesi icin
genetik bir mekanizmanin bulundugu
gOsterilmistir.

Arastirmacilar, disi kedilerin interfaz
safhasindaki sinir hUcrelerinde koyu
boyanan cisimcikler saptamislardir.
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Barr cisimcikleri

Bu cisimcikler erkek kedilerin ayni tip
hUcrelerinde bulunmamaktadrr.

Insanlarda bu cisimcikler kadinlarin
yanak mukozasi hUcrelerinde veya
fibroblastlarda kolayca
adrulmektedir.

Ancak erkeklerin ayni tip
dokularinda bu cisimcikler
bulunmamaktadir.

(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Cummings & Reece)
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Barr cisimcikleri

Esey kromatin cisimcigi ya da Barr
cisimcigi olarak bilinen bu yapl
inaktive edilmis X kromozomudur.

Eger disi bireylerin hUcrelerindeki iki X
kromozomundan biri inaktif olursa,
disi ve erkek bireylerde ifade edilen
genetik bilginin dozqj esit olur.

o
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Barr cisimcikleri

Kag¢ tane X kromozomu olduguna
bakilmaksizin, bir tanesi haric, tum X
kromozomlari inaktive olabilmektedir.

Turner sendromu (45,X) bireylerde
Barr cisimcigi gdérulmez.
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Barr cisimcikleri

47 XXX disilerde ki tane,
48, XXXX disilerde uc tane Barr
cisimcigi gorular.

Barr cisimcigi sayisi N-1 kuralini

izler, burada N, tfoplam X
kromozomu sayisini gosterir.

(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Cummings & Reece)

_ Cekirdek
/" Sitoplazma
A
J /0 |
. Barrcisimcigi —
482V o o 46, lA X L B
€y W=1=0) A7 e N—1=7)
o3 c
I v |
4
47, @ABX a4 _ PERXIXIXD S
g pgxy(N—-1=2) 49, ppixy N—1=3)
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Birkac soru soralim !l!

Memeli disi bireylerindeki X kromozomlarindan biri
anneden digeri babadan gelir.

Bunlardan hangisi inaktive edilire

Inaktive edilme rastgele midire

BUtUN somatik hucrelerde ayni kromozom mu aktiftire
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Lyon hipotez

Marry Lyon ve Liane Russell, 1961° de birbirinden bagimsiz
olarak bu sorularn cevaplayan bir hipotez onerdiler.

X kromozomu inaktivasyonunun, embriyonik gelisimin
erken evrelerindeki somatik hucrelerde rastgele
oldugunu,

Ve butun oqul hucrelerde ayni X kromozomunun inaktive
edildigini ileri sUrdUler.
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Lyon hipotezi




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,

Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Lyon hipotez

Bu gorus Lyon hipotezi olarak bilinmektedir.

X" e bagdl kUrk rengini belirleyen genler yoninden
heterozigot olan disi farelerde yapilan gdzlemlere dayali
bir hipotezdir.

Heterozigot olan disilerin pigmentasyonu beneklidir.

BUyUk beneklerin rengini veren allel bir X’ in ve diger
benek rengini olusturan allel de diger X kromozomunun
Uzerindedir.
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o ® Cummings & Reece)

Lyon hipotez

Bu sekildeki bir fenotipik yapillanma, bifisik
benek hucrelerindeki farkl X kromozomlarinin
inaktive olmasinin sonucu ortaya
clkmaktadir.

(b)

Benzer durumlar asadidaki kediler icin de
gecerlidir:

O Siyah ve sar-turuncu benekli kara kaplumbaga
desenli disi kediler

O Calico denilen beyaz-siyah-turuncu renkli disi
kediler




(Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

Lyon hipotez

X" e bagl kirk rengi desenleri erkek kedilerde
olusmaz.

Onlann tUm hocreleri anneden gelen tek bir
X kromozomu icermektedir.

Erkek kediler X" e bagl kirk rengi alleli icin
hemizigottur.
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o ® Cummings & Reece)

llave deliller

Biyopsi yoluyla elde edilen insan fibroblast hUcreleri in
vitro ortamda kultUre alinmistir.

Eger hucreler tek bir hucreden kdken aliyorsa klon olarak
isimlendirilirler.

Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz (G6PD) sentezi X' e bagl bir
gen tarafindan kontrol edilir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE Cummings & Reece)

llave deliller

Bu genin cok sayida mutant alleli bulunmaktadirr.

Bu mutantlarnn Urunleri, elektroforezde farkh bant profilleri
gosterir.

Fibroblastlar, G6PD’ nin farkl allelik formlari icin
heterozigot disi bireylerden alinarak calisiimistir.

Boyle bir disi birey Lyon hipotezine gore iki klona sahip
olmalidir.
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llave deliller

Bu klonlarin her biri yaklasik olarak esit oranda Gé6PD’ nin
iki farkll elektroforetik formunu gostermelidir.

1963’ te Ronald Davidson ve arkadaslari, heterozigot bir
kadindan alinan 14 klon Uzerinde deney yapmislardir.

Bunlardan 7’ si enzimin yalnizca bir formunu, diger 7’ si ise
diger formunu gdstermistir.
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llave deliller

Klonlarin hicbirisi, enzimin her iki formunu da birlikte
uretememistir.

X kromozomunun Barr cisimcigine inaktivasyonu bazen
“iyonizasyon” olarak da ifade edilmektedir.

Lyon hipotezine gore memeli disi bireyler tUm heterozigot
X" e badl alleller icin mozaik yapidadirlar.

Vucudun baz bdlgelerinde sadece anasal kdkenli alleller
ifade edilirken, diger baz bdlgelerinde babaya ait alleller
ifade edilir.
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Ornekler: Kirmizi-yesil renk korligo

X’ e bagl cekinik bir hastaliktir.

Hemizigot erkekler, tUm retinal hucrelerinde tamamen
renk korudurler.

Heterozigot disiler, bozuk renk algilamasi olan bdlgeler ile
onun ¢cevresinde normal renk algillayan bdlgeler bulunan
mozaik yapilara sahiptirler.

103



Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Genetik Kavramlar, Klug,
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Ornekler: Anhidrotik ektodermal displazya

Hemizigot erkekler dislerin olmamasi,
seyrek sac ve ter bezlerinin olmamasi
gibi ozellikler gosterirler.

Heterozigot disi bireylerin derilerinde
rastgele dagilim gdsteren ter bezleri
bulunan ve bulunmayan badlgeler
vardilr.
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Inaktivasyon mekanizmasi

Inaktivasyon mekanizmasi henuz tam olarak
aydinlatilamamistir.

Kontrol birimi, memeli X kromozomunun X-inaktivasyon
merkezi (X-inactivation center, Xic) denilen bir bolgesidir.

Kromozomun p koluna yakin (proksimal) ucunda bulunur.

Bu bolgedeki genlerin ifadesi ile X kromozomunun
inaktivasyonu saglanmaktadrr.
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Inaktivasyon mekanizmasi

Xic yaklasik olarak 1 Mb (10¢ baz cifti) uzunlugundadir.

ReqUlatdr (dUzenleyici) oldugu varsayillan birkac genetik
polge ve dort genden olusmaktadrr.

Bunlardan birisi olan X-inaktif spesifik transkript (Xist), Xic
bolgesi icerisinde dnemli ve kritik bir gendir.
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Inaktivasyon mekanizmasi

Bu genden transkribe edilen RNA ile yapilan calismalarda
ilginc gozlemler elde edilmistir.

RNA oldukca bUyUk olup genis bir acik okuma
cercevesinden (open reading frame) yoksundur.

ORF, RNA'nIn proteine translasyonu icin gerekli bilgileri
tasir.

Bu nedenle bu RNA’ nin translasyonu olmaz.
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Inaktivasyon mekanizmasi

Xist” in RNA UrUnlerinin yayilarak X kromozomunu ceket
gibi orttugu dusunUlmektedir.

Bu UrUnler bir cesit molekUler “kafes” olusturarak
kromozomu kapatir ve onu inaktive eder.

1996 yilinda Graeue Penny ve arkadaslar kromozom
inaktivasyonunda Xist” in transkripsiyonunun énemli bir rolJ
olduguna iliskin bir delil elde etmislerdir.
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Inaktivasyon mekanizmasi

Arastirncilar, Xist geninde 7 kb’ lik bir delesyon meydana
getirmislerdir.

Bu mutasyonu tasiyan kromozomlar inaktive olma
Ozelliklerini kaybetmislerdir.
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Y kromozomu Drosophila’ da eseyi

belirlemez Il

Drosophila’ da erkek ve disiler, insanlardaki gibi ayn
genel esey kromozomlarina sahipfir (XX ve XY).

Buradan hareketle Y kromozomunun bu canlilarda erkek
eseyi belirledigi socunu cikarlabilir.

Ancak 1916" da Calvin Bridges tarafindan yapilan titiz bir
calismaile Y kromozomunun cinsiyeti belilemedigi tespit
edilmistir.
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Y kromozomu Drosophila’ da eseyi

belirlemez Il

Arastinci, cinsiyetin belilenmesinde her iki X
kromozomunun ve otozomal kromozomlarin birlikte ve
kritik bir rol Ustlendigini dne surmustur.

Calismalar sirasinda anormal esey kromozomu sayl ve
kombinasyonuna sahip sinekleri incelemistir.

XXY sineklerinin normal disiler ve XO sineklerinin ise kisir
erkekler oldugunu bulmustur.
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Y kromozomu Drosophila’ da eseyi

belirlemez Il

Y kromozomunun XXY sineklerde bulunmasi erkek esey
olusumuna ve XO sineklerde bulunmayisi ise disi esey
olusumuna NEDEN OLMAMISTIR.

Bridges, esey belilenmesindeki kritik ve en dnemli
faktdorion, X kromozomlarnin mevcut haploit otozom (A)
takimina orani oldugunu belirlemislerdir.
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Y kromozomu Drosophila’ da eseyi

belirlemez Il

Kromozom Kromozom larinin otozom Eseysel
kompozisyonu tertibi takimlarina oram morfoloji

4
Q& 3X/20 1.5 Meta disi

U
» (@a 3X/3A 1.0 Disi
>> i 2X/9a 1.0 Disi

Normal diploit erkek

3X/an 0.75 Ara cinsiyet

: 2X/3 0.67 Ara cinsiyet
2 otozom takimi ‘:‘
7 H
X v o
D‘ (@ X/2A 0.50 Erkek

&
) (@ XY/ 0.50 Erkek

ay
>> ((6— XY/3p 0.33 Meta erkek
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Y kromozomu Drosophila’ da eseyi

belirlemez Il

Drosophila’ da eseyin belilenmesinde gdrev alan ¢cok
sayida mutant gen tanimlanmistir.

O Transformer (tra)
O Sexletal (Sxl)
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Drosophila” da dozaj ayarlamasi

Drosophila’ da X kromozomu inaktivasyonu goriimedidi
icin dozqj ayarlama mekanizmasi memelilerinkinden
farkhdir.

Bunun yerine, erkek bireylerdeki X’ e bagli genlerin
transkripsiyonu disilerdekine gére iki kez daha fazla
olmaktadir.
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Drosophila” da dozaj ayarlamasi

llging bir durum: X" e bagl gen gruplar otozomlarin
vapisina katilirsa doz ayarlamasi bu durumdan
etkilenmeden devam etmektedir.

Drosophila’ da doz ayarlamasindan sorumlu ana gen
SIx tir.

SIx, eseyin belirlenmesi esnasinda disi cinsiyet
farklilasmasini indukler.
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mle (maleless) geni

Otozomal bir gendrr.

X kromozomunun bircok bolgesine baglanan bir proteini
sifreler.

Boylelikle erkeklerde X’ e bagl genetik ifadenin artmasina
yol acar.
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Prof. Dr. Bektas TEPE

Drosophila mozaikleri

Yandaki sekilde bulunan sinek,
diger tUm disilerin X" e bagli
beyaz gdz (w) ve minyatur
kanat (m) yoninden
heterozigot oldugu bir stoktan
alinmistir.

Bu sinek bilateral
ginandromorf’ tur.

: VUcudun bir yani (sol) erkek
VAR olarak gelisirken, diger yani

(sag) _disi olarak gelismektedir.
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Pekl bu nasil oimaktadire

Disi zigot (beyaz goz ve
minyatUr kanat agisindan
heterozigot) X
kromozomlarindan birisini ilk
mitotik bdlunme sirasinda
kaybedebilir.

Prof. Dr. Bektas TEPE

Bu durumda olusan iki yavru
hUcrenin genofipleri sirastyla XX
ve XO olacaktir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE

Pekl bu nasil oimaktadire

Boylece bir hUcre disi, diger
hUcre erkek olacaktrr.

HUcrelerden her biri
embriyogenez sirasinda,
vUcudun sag ve sol yarisini
yapan tum soy hucrelerinin
olusturulmasindan sorumludur.

Erkek yar taraf beyaz-minyatir
fenotip gdsterdigine gore, wrm®
allellerini tasiyan X kromozomu
kayiptir.
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Surungenlerde cinsiyetin belilenmesi

Bircok surUngen turinde cinsiyetin belirlenmesi esey
kromozomlarinin bilesimleriyle saglanmaktadir.

Aralannda cingirakl yilanin da bulundugu bircok yilan
tUronde ZZ/IW sistemi etkilidir.

Ancak boga ve piton yilanlarinda her iki cinsiyette de bir
cinsiyet kromozomunu digerinden ayirmak mumkun
deqildir.
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Surungenlerde cinsiyetin belilenmesi

Kertenkelede ise tUre bagl olarak XX/XY ve ZZ/IW
sistemlerinin her ikisi de bulunur.

TUm timsahlari, bircok kaplumbagayi ve bazi
kertenkeleleri iceren diger sirungen turlerinde cinsiyeti
embriyonik gelisimin kritik bir ddneminde yumurtalarin
inkUbasyon sicakligina gdre belirlentir.
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Cummings & Reece)

Sicakhiga bagl esey belirlenmesi (TSD)

Temperature-dependent sex determination (TSD) olarak
da bilinir,

Asagidaki sekilde U¢ farkl TSD modeli bulunmaktadir.

100

Durum Il Durum Il
100 100

) X X
32 50 3 50 2 50
a 8 8

0 0 0

FT To MT FT T MT T 7, MT Tp FT
Sicaklik —» Sicaklik —» Sicakllk —»
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Sicakhiga bagl esey belirlenmesi (TSD)

Ik iki modelde dusuk sicaklikta % 100 disi bireyler

olusurken, yuksek sicaklikia % 100 erkek bireyler
olusmaktadir (Durum |).

Durum II’ de ise bunun tam tersi sz konusudur.

Durum | Durum Il Durum Il
100 100 100

50 50

Disi ytizdesi
Disi ylizdesi

50

Disi ytizdesi

FT To MT 0 FT T MT g T 7, MT T, FT
Sicaklik —»

Sicaklik —» Sicakllk —»
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Sicakhiga bagl esey belirlenmesi (TSD)

Durum |’ te ise dUsUk ve yUksek sicakliklar % 100 oraninda
disileri meydana getirirken, ara sicakliklar ise degisik
oranlarda erkek bireyleri olusturur.

Durum | Durum Il Durum Il
100 100 100
) X X
s = 3 50 3 50
a 8 8
0 0 0
FT To MT FT T MT T 7, MT Tp FT
Sicaklik —» Sicaklik —» Sicakllk —»
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Peki sicaklik neyi etkiler ¢

Sicakhgin, yumurta inkUbasyonu surecinde steroidleri (orn;
ostrojen) ve onlari sentezleyen enzimleri etkiledigi
dusUnUlmektedir.

Sicaklik;: ostrojenler, androjenler ve bunlarin sentezini

kontrol eden enzimlerin inhibitdrlerinin Uzerine de etki
gostermektedir.

Bu etki, ovaryum ve testislerin eseysel farklilasmasinda rol

: oynamaktadir.
IZLE
Ozellikle aromataz enzimi androjenleri dstrojenlere cevirir.
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