KALITIMIN KROMOZOMAL TEMELL




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Mendelizmin kromozomlarla baglantisi

Mikroskobi tekniklerinin gelismesi ile 1875'de mitoz,
1890'da ise mayoz aydinlatiimistir.

1920010 yillarda sitologlar, Mendel faktdrlerinin davranisi ile
kromozomlann davranisi arasindaki paralelligi gdormeye
baslamiglardr.

Bu asamadan sonra sitoloji ve genetik bilimi birbirine
vaklasmistrr.




(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Mendelizmin kromozomlarla baglantisi

1902° de Walter S. Sutton, Theodor Boveri ve diger baz
arastincilar birbirinden bagimsiz olarak bu paralellikleri
gOstermis ve kalitimin kromozomal teorisi olusmaya
baslamistir.

Bu teoriye gbre, Mendel genleri kromozomlar Uzerinde
6zgul lokuslara sahipftir.

Ayriima ve bagimsiz dagiima geciren kromozomun
kendisidir,




(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

San-yuvarlak tohumlar
(YYRR)

Yesil-burusuk tohumlar

P kusagi
Uarm)

P kusadi Iki arl dol bezelye bitkisi ile
baslayarak F, ve F; kusaklari boyunca
iki geni takip edecegiz. Tohum rengini
(Y ve y) ve tohum seklini (R ve r
allelleri) belirleyen iki gen, farkl
kromozomlar Gzerindedir, (Bezelye
bitkisi, yedi ¢ift kromozoma sahiptir;
fakat, burada sadece iki gifti
gosterilmistir.)

Nt
Gametler

F; kusagi

Hepsi sariyuvarlak tohumlar
(RrYy)

Aynlma ilkesi: Sag ya da sol yolu
izleyen uzun kromozomlari (R ve r
tagiyan) takip edin. Asagidaki
numaralandinlmig agiklamalari
okuyun.

Bagimsiz dagilma ilkesi: Uzun ve
kisa kromozomlann ikisini de takip
edin. Asagidaki numaralandiriimig

agiklamalarn okuyun.

£
}ﬂﬂﬂﬂ\ (I;/‘Iteet?::tz‘f\ o Kromozomlar metafaz | de,
dizilisl birbirine esit benzerlikte olan
Y Wi izilisler)

2 yoldan birinde dizilmislerdir.

@ R ve rallelleri mayozun

anafaz | evresinde ayrilir, Anafaz |

@ Kromozomlar
dort cesit gamet
olusturmak Lizere
bagimsiz olarak
dagilirlar

6 Her bir gamette
sadece bir uzun
kromozom bulunur,

Gametler

© Dollenme rastgele L@ 1@
bir sekilde r ve R 4 4
Z!if”:rr.m’ tekrar biraraya F, bitkileri arasinda déllenme o Dollenme F,

* kusaginda 9:3:3:1
F, kusag PN P fenotipik oranini
9\_ 4 3 > 1@ verir.

SEKIL 15.1 Mendel kurallarinin kromozomal temeli. Burada, Mendel'in dihibrit caprazlamalarinin bi-
risinin sonuglanyla kromozomlarin davraniglarini iligkilendiriyoruz. Mayozun metafaz | evresinde kromo-
zomlarin dizilisi ve onlarin anafaz | evresindeki hareketleri, tohum rengi ve seklinden sorumlu allellerin
ayriima ve badimsiz dagilimlarindan sorumludur. Metafaz I'deki alternatifler birbirlerine esit benzerlikte
olduklarindan, F, bitkileri 4 cesit gametten de esit sayida Uretir.



(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Morgan’ in calismalari

Columbia Universitesi’ nde
embriyolog olan Thomas Hunt
Morgan, 6zgul bir geni 6zgul bir
kromozomila iliskilendiren ilk kisidir.

Calismalarinda, Drosophila
melanogaster adll bir meyve
sinegi turunu kullanmistir.

Bu sinek, meyveler Uzerinde
bUyUyen mantarlarla beslenir ve
genellikle zararsizdirr.




(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Meyve sineginin genetik avantajlari

Hizli Grerler; bir Cift sinek, yuzlerce
yavru olusturur ve 2 haftada bir
veni bir dol elde edilir.

Isik mikroskobunda kolayca fark
edilebilen sadece 4 cift
kromozoma sahipfir.

Bunlardan 3 cCifti otozom, bir Ciffi
de esey kromozomlarndir (X ve Y).




(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Meyve sineginin genetik avantajlari

Morgan bir yil boyunca sinekleri capraziayip farkl bireyler
aramistir.

Sonunda kirmizi yerine beyaz gdzlere sahip olan bir adet
erkek sinek elde etmistir.




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Yabanlil fip-Mutant tip

Drosophila’ daki kirmizi gbz rengi, dogal populasyonlarda
en yaygain bulunan fenofiptir.

O nedenle bu fenotipe sahip bireylere yabanil-tip denir.

Beyaz gbz rengi gibi, yabanil-tipe alternatif olan
Ozelliklere de mutant-tip adi verilir.




(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Yabanlil fip-Mutant tip

Mutant tipler, yabanil-tip allellerdeki degisiklik ya da
mutasyondan kaynaklandiklar varsayilan alleller
sayesinde ortaya cikarlar.




(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Eseye bagl kalifimin bulunusu

Morgan, beyaz gozIlu erkek sinegi
kesfettikten sonra onu kirmizi g6zIu disi
ile ciftlestirdi.

F, dOIC tamamen kirmizi gozIU idi
(kirmizi goz beyaz gdze baskindir).

F, sinekleri kendi aralarnda
caprazlandiginda ise klasik 3:1 oranini
saptadi.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Eseye bagl kalifimin bulunusu

Ancak ilave sUrpriz sonuclar da elde
etti.

Beyaz gozIUlUk sadece erkeklerde
goruluyordu.

F, disilerinin tTUmU kirmizi gézIu iken,
erkeklerin yarisi kirmizi yarisi beyaz
gozIU idi.

Dolayisiyla sinegin gdz rengi, onun
esevine bagl idi.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Eseye bagl kalifimin bulunusu

Morgan, beyaz renkten sorumlu allelin
sadece X kromozomu uUzerinde
bulundugunu tespit efti.

Y kromozomu Uzerinde buna karsilik
gelecek gbz rengi alleli yoktur.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Eseye bagl genler

Disiler (XX) gz renginden sorumlu genin her iki allelini de
icerirken, erkekler (XY) sadece birini icermektedirler.

Beyaz gdz alleli cekinik oldugundan bir disi eger iki X
kromozomu Uzerinde de cekinik alleli tasirsa beyaz gozIlu
olacaktrr.

Ancak beyaz goz allelinin tek bir kopyasi erkeklerde
beyaz gozIulUk icin yeterlidir.

Bir esey kromozomu Uzerinde bulunan genlere eseye
bagl genler denir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Bagl genler

Her kromozom Uzerinde yuzlerce ya da binlerce gen
bulunur.

Ayni kromozom Uzerindeki genler birlikte kalitilarak tek bir
birim halinde aktarilirlar.

Bu tUr genlere bagl genler adi verilir.

Bu terim, eseye bagl gen terimi ile kanstinimamalidir.

14



Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Bagl genler

Genetikciler caprazloma deneylerinde bagl genleri
izlediklerinde sonuclarin, klasik Mendel oranlarindan
sapmalar gosterdigini gorduler.

Genler arasindaki bagliligin, iki farkli karakterin kalitimini
naslil etkiledigini gdrmek icin Morgan’ in diger bir
Drosophila deneyine goz atalim.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Bagl genler

Bu deneydeki karakterler vicut rengi ve kanat buyuklugudur.

Yabanll tip sinekler gri vicuda ve normal kanatlara sahipftir.

Mutant olanlar ise siyah vucuda ve kdrelmis kivrik kanatlara
sahiptir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Bagl genler

Yabanll tip alleller, mutant olanlara baskindir.

Bu ozelliklerin allellerini su sembollerle gosterebiliriz:
o* = gri vicut
b =siyah vOcut

vg*=normal kanat
vg =kdrelmis kivrik kanat

17



(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Bagl genler

Morgan gri renkli ve normal kanatl bireylerle (b*b*/vg*vg
*), siyah renkli ve kérelmis kanatl bireyleri (bb/vgvg)
capraziamistir.

F, dolinde yabanil tip goronUmlU (b*b/vg*vg) dihibritler

elde eTmISTII’. P kusagi Cifte mutant
(homozigot) < (siyahkorelmis
Yabanil tip kanatl)
(gri, normal bbvav
kanath) X 7

LY,
F, dihibriti
(yabanil tip)

(gri, hormal
kanatl)

bt b vgt vg"

b bvgvg

2.




Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Bagl genler

P kusag
(homozigot)
Yabanil tip

Daha sonra F, dolunde elde
ettigi bu disi dihibrit ile (b*b/vg  srww ‘
*vg) tekrar siyah renkli korelmis , . e I

bbvgvg

v Cifte mutant
( x P (siyahkorelmis
N E kanath)
y % Nz st -~

(yabanil tip) (Siyah-korelmis

kanatl erkegi (bb/ i i x
vgvg)capraziamistir.

Yabanil tip  Siyah-kcrel-  Gri-korelmis Siyah-
mig kanath kanatll normal

Test caprazlamasinin
yavrulan

Beklenen
(badimsiz -
dadihm} Atasal Rekombinant

Gozlenen 965 944 206 185



Prof. Dr. Bektas TEPE

Bagl genler

Mendel’ in bagimsiz dazilim

kuralina gore bu caprazilama

sonucunda yavrulann dort

fenoftipik siniftan da esit sayida

uretilmesi gerekliydi.
1 gri normal
1 siyah korelmis
1 gri kdrelmis
1 siyah normal

(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

P kusag
(homozigot)
Yabanil tip
(ar1, normal

Kanatl) Cifte mutant

“h
it
f & A
N e kanath)

(siyah-krelmis
bbvg vy

b b vg vyt

A4 TESTCAPRAZI s

(siyah-korelmis

F, dihibriti
(yabanil tip)

{an, normal kanatl)
kanatlh) ) X
bt bvgtvg fi o] X bbygvg
Q RO \\1 X P

Yabanil tip  Siyah-kcrel-  Gri-korelmis Siyah-
mig kanath kanatll normal

Test caprazlamasinin
yavrulan

Beklenen 7 7
(bagimsiz 7
dadihm} Atasal Rekombinant
fenotipler fenotipler
[ i \
Gozlenen 965 344 206 185
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Prof. Dr. Bektas TEPE

Bagl genler

Ancak gercek sonuclar farkl

idi.

Yavrular arasinda yabanil tip

(gri-normal) ve mutant tip

(siyah-korelmis) sinekler
orantisiz olarak fazla idi.

Bu fenofipler ayni zamanda P

kusagindaki bireylerin
fenotipleri ile ayni idi.

(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

P kusag
(homozigot)
Yabanil tip

(ar, normal ¥
(ar, norma Cifte mutant

kanatl) (siyah-krelmis
kanatl)
b bt v ugt bbvgvg
F, dihibriti Cifte mutant
(yabanil tip) (Siyah-korelmis
{an, normal kanatl)
kanatlh) X
o' Lvgvg ~ bbYgVg
Q \\1/, & d
Yabanil tip  Siyah-korel-  Gri-korelmig Siyah-
mig kanath kanatll normal
Test caprazlamasinin di: _;,
yavrulan
Beklenen
(badimsiz -
dadihm} Atasal Rekombinant
fenotipler fenotipler
Gozlenen 965 344 206 185
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Prof. Dr. Bektas TEPE

Bagl genler

(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Morgan, vUcut rengi ve kanat seklinin 6zgul

kombinasyonlar halinde genellikle birlikte kalitildiginin

farkina vardi.

CUNnkU bu karakterleri kontrol eden genler ayni kromozom

Uzerinde yer alirlar.

Test {
caprazlamasindak
ebeveynler
codu |
yavru

b’ ‘»’j,J’.'\, e o 'v"i.}\“v.\

\ { \

| T | o i TSR |

| o—— - / | CEEED |
\ b vg A b vy,
= v o T N

b* vg / b vg\

[ — o b} ady | D |

| yada | |

[o— - i |\ D |/

b vg b vg/
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Prof. Dr. Bektas TEPE

Bagl genler

Peki Morgan’ in
caprazlamalannda elde
edilen ve P kusagina

benzeyen fenoftiplerin disinda

elde edilen fenotipler nasil

olusmustur?

Bu yeni fenotipik varyasyonlar,

biraz sonra tarfisacagimiz
krossing-over’ den
kaynaklanmaktadrr.

(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

P kusag
(homozigot)
Yabanil tip
(ar, normal .
‘_‘"_rl‘_ |o\| e Cifte mutant
kanath) ), el -

! (siyah-krelmis

kanatl)
b bt v ugt bbvgvyg
F, dihibriti Cifte mutant
(yabanil tip) (Siyah-korelmis
{an, normal kanatl)
kanatlh) X
bt bvgt vg 3 - bbvgvg
Q \\1/, & d
Yabanil tip  Siyah-korel-  Gri-korelmig Siyah-
mig kanath kanatll normal
Test caprazlamasinin di: _;,
yavrulan
Beklenen
(badimsiz G
dadihm} Atasal Rekombinant
fenotipler fenotipler

Gozlenen 965 344 206 185
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Bagl olmayan genlerin rekombinasyonu

Mendel, dihibrit bitkilerle yaptigi calismalardan, bazi
yavrularin P kusagindakilere uymayan kombinasyonlara
sahip olduklarini 6grenmisti.

Bir drnek ile bunu aciklomak icin tohum sekli acisindan
sar-yuvarlak (YyRr) bezelyeler ile yesil-burusuk (yyrr)
bezelyeleri capraziayalm.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Bagl olmayan genlerin rekombinasyonu

Tohum rengi ve seklinden sorumlu genler ayr
kromozomlar Uzerinde bulunduklarindan, sonuclar
asagida goruldUgu gibi olacaktr.

Diger bir ifade ile, bu karakterlerin genleri bagl degildir ve
allelleri bagimsiz dasilir.

YYRr x yyrmr

YR Yr ¥R yr

yr | YYRr| Yyrr | yyRr | yyrr
| I

Atasal bireye benzer  Atasal bireye benzer
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Bagl olmayan genlerin rekombinasyonu

Yapilan bu capraziomada, yavrulardan ikisinin P kusagi
bireylerine benzedigine dikkat ediniz.

Diger ikisinin ise genotipleri, P kusagl bireylerininkinden
farkhdir.

YyRr x yyrr

YR Yr yR yr

yr | YYRr | Yyrr | yyRr | yyrr
| I

Atasal bireye benzer  Atasal bireye benzer
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Bagl olmayan genlerin rekombinasyonu

Bu yavrular tohum sekli ve renginin yeni
kombinasyonlarina sahip olduklanndan bunlara
rekombinantlar denir.

Genetikciler rekombinasyon frekansinin, bu ornekte de
goruldUgu gibi en fazla % S0 oldugunu sdylerler.

YYRr x yyrmr

YR Yr ¥R yr

yr | YYRr| Yyrr | yyRr | yyrr
| I

Atasal bireye benzer  Atasal bireye benzer



(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Bagl genlerin rekombinasyonu:
Krossing-Over

Bagll genler, ayni kromozom uUzerinde yer aldiklarndan,

mayoz ve ddllenme olaylarinda birlikte hareket etme
egilimindedirler.

Bagl genlerin, ebeveynlerde gorUimeyen yeni dllel
rekombinasyonlar yapmasini beklemememiz gerekirdi.

Ancak gercekte bagl genler arasinda rekombinasyon
olur.

Bunun nasil oldugunu dgrenmek icin Morgan’ in sinek
odasina geri donelim.
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Prof. Dr. Bektas TEPE

(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Bagl genlerin rekombinasyonu:

Krossing-Over

Yandaki sekilde yapilan

caprazilomada genler bagli

olmamis olsa idi 1:1:1:1
oraninda yavru olusumu
beklenirdi.

Ancak sonuclar bu orana
uymamistir.

-~

P kusag
(homozigot)
Yabanil tip
(ar1, normal Cifte mutant
kanatli) (siyahkdrelmis
kanatl)

bbvgvg

x TS
¥ B

A4 TESTCAPRAZI

5 b vg vg"

F, dihibriti
(yabanil tip)
{ari, normal

Cifte mutant
(siyah-korelmis
kanatl)

kanatlh) i X
bt bvgtvg iy X bbygvg
;-, e \\l/ - :')"

Yabanil tip  Siyah-kcrel-  Gri-korelmis Siyah-
mig kanath kanatll normal

Test caprazlamasinin ™/} :,'z
yavrulan

Beklenen

(badimsiz -

dadihm} Atasal Rekombinant
fenotip! fenotipler

Gozlenen 965 944 206 185
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Bagl genlerin rekombinasyonu:

Krossing-Over

P kusag
(homozigot)
Yabanil tip

Eger bu iki gen birbirine Gite mutant
tamamen bagli ise, bu

durumda da 1:1:0:0 oraninin o et
cikmasi gerekirdi. e x

/
/
7
S
/
N
\.
N

Gercek sonuclar bu
beklentiye de uymamaktadrr. et | | o

Test caprazlamasinin " ‘ >

Yavrulann % 83’ U atasal, % e
17’ si ise rekombinanttrr. )

fenotipler fenotipler

Gozlenen 965 344 206 185



(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Bagl genlerin rekombinasyonu:

Krossing-Over

Morgan, homolog kromozomlar arasinda parca
desgisimini saglayan bir mekanizmanin bazen iki gen
arasindaki baglantiyi kirdigini ileri sirmustur.

b" vg*

=2 = w

o vg

Rekombinant

(a) Dihibrit bir disi tarafindan rekombinantlann dretilmesi. Mayoz |I'in profaz evres Kromozomlar
sirasinda gergeklesen krossing over olayindan, eslesmis durumdaki homolog kromozomlarin
kromatitien kopar ve homolog kromatit pargalar yer dedistirir. Bizim érnedimizde b ve vg
lokuslan arasinda krossing over olmaktadir. Mayozda olusan dort gegt yumurtadan ikis

rekombinant genotipe, yani b* vg ve b vg*'ya sahiptir
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Bagl genlerin rekombinasyonu:

Krossing-Over

Sonraki arastirmalar, bu olayin krossing-over oldugunu
ortaya koymustur.

Bu olayla olusan rekombinant kromozomlarin allelleri yeni

kombinasyonlarla biraraya gelebilirler ve bu kromozomlar
gametlere dagitilir.

b" vg*

Yumurta
: Mayoz | : Mayoz || b vg* q m /
= = aiANY)

o vg

Rekombinant
Kr

omozomlar

b

(a) Dihibrit bir disi tarafindan rekombinantlann dretilmesi. Mayoz |I'in profaz evres
sirasinda gergeklesen krossing over olayindan, eslesmis durumdaki homolog kromozomlarin
kromatitien kopar ve homolog kromatit parcalar yer dedistirir. Bizm érnegimizde b ve vg
lokuslan arasinda krossing over olmaktadir. Mayozda olusan dort gegt yumurtadan ikis

rekombinant genotipe, yani b* vg ve b vg*'ya sahiptir
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Reece)

Bazl genlerin rekombinasyonu:

Krossing-Over

F, dihibrit : Cifte

Testcapran (gri, normal ALY, mutant

S kanatl) : ('S - (siyah,
korelmig
kanatl)

Ova
r b* vg*
Gametler @
ER
Testcaprazi
yavrulan abanil tip Gri-korelmis Siyah-
kanatl kanatl ormal
965 c44 206 185
> ~ o \ 7 J
Atasal tip yavrular Rekombinant yavrular
Rekombinasyon frekansi= L P

X 100 = 17%

2 300 toplam yavru
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Linka] haritasi nedire

Bagl genler ve krossing-over’ dan kaynaklanan
rekombinasyon, Morgan’ in Ogrencilerinden Sturtevant’ in,
genetik harita cizmek icin yeni bir ydntem bulmasini
sagladl.

Sturtevant, deneylerde hesaplanan rekombinasyon
frekanslarinin, kromozom Uzerindeki genler arasinda
bulunan mesafeyi yansittigini One surdu.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Linka] haritasi nedire

Krossing-over olma olasiliginin, kromozomun her yerinde
esit oldugunu varsayarak, iki gen arasindaki mesafenin
artmasi ile birlikte bu genler arasinda krossing-over
meydana gelme sansinin da artacagini ileri sirmUstar.

Diger bir deyisle, iki gen arasindaki mesafe arttikca, bu
genler arasinda krossing-over’ in gerceklesebilecegi nokta
sayisi da artar.

Rekombinasyon frekansindan yola cikilarak olusturulan
genetik haritalara “linkaj haritasi” denir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Linka] haritasi nedire

Asagidaki sekilde b, vg ve cn ile gdsterilen 3 Drosophila
aeni bulunmaktadir.

Yapilan caprazioma denemeleri sonucunda b ile ¢cn
arasindaki rekombinasyon frekansinin % 9, cn ile vg
arasindaki frekansin % 9.5 ve b ile vg arasindakinin de %
17 oldugu bulunmustur.

Rekombinasyon
frekanslar

%00 =00 . 5 =P

ey | ] -

Kromozom

36



(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Linka] haritasi nedire

Bu genlerin, rekombinasyon frekanslarina dayali olarak
harita Uzerinde en mantikl yerlesim bicimleri b-cn-vg
seklinde olacakitrr.

Rekombinasyon
frekanslar

Y00 —Pp-=5/00. 5 =P

s A —

Kromozom
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Linka] haritasi nedire

Sturtevant genler arasindaki mesafeleri harita birimleri ile
ifade etmistir.

% 1’ lik rekombinasyon frekansini bir harita birimi olarak
tanimlamistir.

Rekombinasyon
frekanslar

/00 /00, 5

f— g

Kromozom
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Linkaj haritasi nedire

GUnUmUzde Morgan’ In onurund, bu birime sentimorgan
adi veriimektedir.

Rekombinasyon
frekanslari

Y00 —Pp-=5/00. 5 =P

s A —

b cn Vg
Kromozom
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Linka] haritasi nedire

Ayni kromozom Uzerindeki bazi genler birbirinden o kadar
uzakta yer alirlar ki, aralannda krossing-over olmasi
neredeyse kesindir,

Bu tUr genlerin arasinda dlculen rekombinasyon
frekansinin alabilecegi en yUksek deger % 50’ dir.

Bu deger, genler ayri kromozomlar uzerinde oldugunda
elde edilen degerle ayni oldugu icin ayirt edilemezler.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Linka] haritasi nedire

Mendel’ in bezelyeler Uzerinde calistigl karakterlerden
hepsi ayr kromozomlar Uzerinde degildi.

BugUn tohum rengi ve cicek rengi genlerinin, 1.
kromozom Uzerinde oldugu bilinmektedir.

Ancak bu genler birbirlerine o kadar uzak
konumlanmislardir ki, aralarinda linkaj gdrulmez.
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Prof. Dr. Bektas TEPE

Linka] haritasi nedire

Sturtevant ve arkadaslari, krossing-
over verilerini kullanarak tanimlanan
tUm Drosophila genlerini dogrusal
diziler halinde haritalamislardir.

(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

42



(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Sitolojik haritalar

Linkaj haritasi rekombinasyon frekanslanna dayandigi icin
kromozomun gercek bir cizimi degildir.

Harita birimleri kesin uzunluklara sahip degildir (6rn; nm
gibi).

Linkaj haritasi genlerin kromozom Uzerindeki sirasini
tanimlar fakat kesin yerlerini vermez.

Genlerin kesin yerlerinin ve birbirine uzakliklarinin bilinen
OlcU birimleri ile ifade edildigi haritalara sitolojik haritalar
adi verilir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Eseyin kromozomal femel

Insanda ve memelilerde, meyve sineklerinde oldugu gibi
iki cesit esey kromozomu vardir.

Bunlar X ve Y ile gdsterilir.

Iki ebeveynin her birinden birer X kromozomu alan bir kisi
disi olarak gelisir.

Erkek ise bir X bir de Y kromozomu iceren zigottan gelisir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

SRY geni

insanda eseyin anatomik belirtileri embriyo 2 aylikken
ortaya cikar.

Gonatlarnn testislere ya da ovaryumlara donusmesini,
bireyde Y kromozomunun bulunup bulunmamasi belirler.

Y kromozomu Uzerinde esey belirleme bolgesi adi verilen
bir gen bulunmaktadir (SRY geni).

SRY olmayinca gonatlar ovaryumlara ddonusur.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Eseyi belirleyen kromozomal sistemler

Eseyi belirleyen kromozomal sistemleri su sekilde
siniflandirmak mumkundur:

X-Y sistemi
X-0 sistemi

Z-W sistemi
Haplo-diploit sistem
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

X-Y sistemi

3 ¢

Ebeveyriler ’
_ 3
e G a7

4;1; ,+ Zigatlar B

|
O (yavrular) AY Wie:

—— —

(a) X-Y sistemi. Memelilarde yavrunun eseyl, spermin X kramozomu
mu yoksa Y kromozomu mu tasididina badlidir,
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

X-0 sistemi

(b) X-0 sistemi. Cekirgelerde, crair haceklennde, hamam
boceklerinde ve diger bazi boceklerde sadace tek tip esey
kromozomu (X) vardir, Disiler XX, erkekler XO'dir, (O, sifirdir,
erkeklerde sadece bir esey kromozomu bulunur.) Yavrularin eseyi,
sperm hicresinin X kromozomu tagiyip tagimamasina badghdir,
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

/-W sistemi

76+
AT

d ?

(c) Z-W sistemi. Kuslarda, bazi baliklarda, kelebekler ve giveler gibi
bezi boceklerde esey belerleyen dedisken, yumu-tada bulunan
esay kromaozomudur. (X=Y ve X-0 sistemlerinde oldugu gibi bu
degisken spermde dedildir). X-Y sistemi le kanstinlmamasi igin,
bu sislemde eyey kromocomlarn, Z ve W ile goslenlir. Erkekler 22,
digiler 2\ dir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE

Haplo-diploit sistem

16 37
(Haployit) Ciployit
o, ST oy
of 2

(d) Haplo-diployit sistem. Ar ve karirca turlerinin cogunda esey
kromozomu yoktur, Dsiler, cdllenmis yumurtalardan gelistikler)
igin diployittir, Erkekler déllenmemis yumurtadan gelisti<len ign
heployitt rler ve babalan yoktur,

(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Eseye bagl genlerin kalitimi

X kromozomu, eseyi belirleme gdrevinin yani sira esey ile
ilgili olimayan bircok ozellik icin genlere sahiptir.

Insanda eseye bagl terimi genellikle X kromozomu
Uzerindeki genler icin kullanilir.

“Baba”, eseye bagl alleli tUm kizlarina aktarr, ama
ogullarindan hicbirine aktaramaz.

Ancak “anne” eseye bagl alleli hem ogullarina hem de
kizlarina aktarir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Eseye bagll cekinik ozelliklerin aktariimasi

s <
kit . s S
@@

(a) Ozellig tasiyan baba, mutant allel;
kizlannin timdne aktinr, odullarinin hig
birisine aktarmaz. Anne, dominant
homozigot oldugunda kizlan normal
fenotipte olacaklardir; fakat, mutasyonun
tasiyicist olurlar,
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Eseye bagll cekinik ozelliklerin aktariimasi

(b) Normal fenotipe sahip bir erkekle evlenen
bir tasiyici birey, odullannin ve kizlarinin
yansina mutasyonu aktaracaktir,
Mutasyonlu erkeklerde hastalik gorulur,
Tek bir doz mutasyon tasiyan kizlar,
normal fenotipe sahip olacaklardir; fakat,
anneler gibi tasiyici olacaklardir,
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Eseye bagll cekinik ozelliklerin aktariimasi

o
&>

(c) Eder tasiyic birisi, 6zelligi tagiyan bir
erkekle evlenirse dodan ¢ocuklann ozelligi
tasima olasiligi, eseyden badimsiz olarak
% 50'dir. Ozellige sahip olmayan kizlar
tasiyia olurlar, 6zellige sahip olmayan
erkeklerde ise zararli, cekinik allelden hig
bulunmaz.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Hemizigot nedire

Eger eseye bagl bir dzellik cekinik allelden kaynaklanryor

Ise, bir disi sadece homozigot durumda bu ozelligi
fenotipte gosterir.

Erkekler sadece bir lokusa sahip olduklart icin homozigot
ya da heterozigot terimleri kullanilamaz.

Bu tUr durumlarda hemizigot terimi kullanilr.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Insanlarda eseye bagl bozukluklar

Insanlarda eseye bagll bozukluklar renk kérlUgU gibi hayat
tehdit etmeyecek Ozellikte olabilecegi gibi daha ciddi
yasamsal riskler de tasiyabilirler.

Bu hastaliklara baz ornekler verelim:

Duchenne kas distrofisi
Hemofili
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Duchenne kas distrofisi

ABD’ de her 3500 erkekten birini etkiler.

Bu hastalar nadiren 20’ li yaslara ulasacak kadar yasar.

Kaslarn gittikce zayiflar ve esgudum kaybi gorulur.

Hastalk, “distrofin” adli bir kas proteininin yoklugundan
kaynaklanir.

Bu protein, X kromozomu Uzerinde &zel bir gen tarafindan
sentezlenmektedir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Hemofili

Kanin pihtilasmasi icin gerekli olan bir ya da daha fazla
proteinin eksikliginde ortaya ¢cikan eseye bagl cekinik bir
ozellikfir.

Hasta yaralandigi zaman dayanikl pihti olusumu geciktigi
icin kanama uzun surer.

GUnUmuzde bu hastalara eksik proteinin damardan
enjeksiyonu ile tedavi gerceklestirilebilmektedir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Memeli disisinde X kromozomu

Inaktivasyonu

Memelilerin disilerinde iki tane X kromozomu bulunmasina
karslilik, embriyonik gelisim sirasinda bunlardan birisi
inaktive olur.

Inaktif X yogunlasarak Barr cisimsigine ddonUsUr.

Barr cisimcigini olusturan X kromozomundaki genlerin cogu
ifade edilimez.

Fakat bazilan aktif kalir (yumurtayl meydana getiren
hUcrelerde Barr csimcigi kromozomlar tekrar aktive olur).
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Inaktif X kromozomunun olusumu

Ingiliz genetik¢i Mary Lyon, X kromozomlarindan
hangisinin Barr cisimcigini olusturacaginin tesadufen
belirlendigini ortaya koymustur.

Bu olay organizmanin her hucresinde birbirinden bagimsiz
meydana gelmektedir.

Sonucta disiler, iki hucre fipinin karisimindan (mozaik)
olusur (babadan gelen X’ in aktif oldugu hicreler ve
anneden gelen X’ in aktif oldugu hUcreler).

Bunu bir ornek ile gorelim:
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Inaktif X kromozomunun olusumu

Belirli bir hUcrede X kromozomu inaktif olduktan sonra, o
hUcrenin bUtun mitotik yavrularn ayni inaktif X’ e sahip olur.

Bu nedenle, eseye bagll bir 6zellik acisindan heterozigot
olan bir disinin hucrelerinin yarisi bir alleli ifade ederken,
digerleri alternatif alleli ifade edecektir.

Erken embriyo Ergindeki iki hicre
populasyonu

Huicre
béltinmesi
ve

X kromozomu T
inaktivas uruncu
inaktivasyonu Aktif X >\ kiirk

X kromozomlari inaktif X\ D
inaktif X / D
Aktif X\ =D /Siyah kurk

Turuncu
kirk alleli

Siyah
kdrk alleli
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Inaktif X kromozomunun olusumu

Bu mozaiklik, kaplumbaga kabugu desenli kedilerin
vamalar seklindeki turuncu ve sivah kurk renklenmesinde

gorUlebilir.

Erken embriyo Ergindeki iki hticre
. populasyonu
Hucre
béltinmesi
ve
X kromozomu

inaktivasyonu Turuncu &

Aktif X fc—=aD \ krk

X kromozomlari < inaktif X\ D
Turuncu Inaktif X iy

kurk alleli Aktif X\ =D /Siyah krk

Siyah
kark alleli



(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Inaktif X kromozomunun olusumu

Insanlarda mozaiklik, ter bezlerinin gelismesini dnleyen
X’ e bagl cekinik mutasyonda gdzlemlenebilir.

Bu ozellik acisindan heterozigot olan bir bayan, ter bezi
olan normal deri kismini ve ter bezi olmayan bdlgeleri
yamalar seklinde tastr.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Kromozomal kalitimdaki istisnalar ve
hatalar

Eseye bagl &zellikler, Mendel’ in gbzlemledigi kalitim
sekillerinden belirgin bir sekilde sapmanin tek drnesi

degildir.

Keza yeni dlleller olusturan gen mutasyonlari, fenotipi
etkileyebilen genom degisikliklerinin tek drnegi degildir.

Bundan sonraki kisimda, standart kromozom teorisine
uymayan kalitim cesitleri, buyuk kromozomal sapmalar ve
onlarin sonuclari ele alinmistir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Kromozom sayisinin ya da yapisinin

degismesi

Mayoz sirasindaki hatalarn yani sira fiziksel ve kimyasal
tahribat, kromozomlara genel yolla zarar verebilir ya
da hUcredeki sayilarini degistirebilir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Kromozom sayisinin ya da yapisinin

degismesi

Bunlan sdyle siniflandirabiliriz:
O Kromozom sayisinin degismesi
Anoploidi
Poliploidi
O Kromozom yapisinin degismesi
Delesyon
Duplikasyon
Inversiyon
Translokasyon




(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Anoploidi ve mayoftik ayrlmama

Mayotik ig iplikleri, kromozomlari = mayoz
herhangi bir hata olmaksizin yavru 5{{“&{% Q&fg ?fﬂj
hicrelere dagitrr. S %

A 3\/ \,{ R A »/ \4 R
Fakat bazen ayrimama (non- &Y | | & i
disjunction) denen talihsizlik Q: A ‘<§T
yQ SO NIr. / Gametler /

n+1 n+1 n-1 n-1 n+1 n-1 n n

Bu olayda, ya mayoz-| sirasinda NP

homolog kromozom ciftinin Uyeleri (8 MayosV de bomolog lomozomiann () aroziideardes
dUzgun bir sekilde aynimazlar ya

da mayoz-I’ de kardes kromatidler

ayrilmazlar.

‘ﬂﬁﬂ () (1) ﬂ ﬂﬂﬂ (e )(a)Ca)
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Anoploidi ve mayoftik ayrlmama

Ezger dollenme sirasinda bu iki anormal gametten
herhangi birisi normal bir gamet ile ddllenirse yavrunun
kromozom savisi anormal olur.

Buna anoploidi denir.

Ezer dollenmis yumurtada bir kromozomdan 3 tane
bulunursa (2n+1) bu andploit hicreye o kromozom icin
trisomik denir.

Eger bir kromozom eksik ise (2n-1) bu hicreye o
kromozom icin monosomik adi verilir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Poliploidi

Bazi organizmalar ikiden fazla sayida tam kromozom
takimina sahipfir.

Bu kromozomal degisiklik icin kullanilan genel terim
poliploidi’ dir.

Triploit (3n) ve tetraploit (4n) terimleri sirasiyla 3 ya da 4
kromozom takimini belirtir.

Triploit bir hucre, tUm kromozomlarn ayriimamasi ile olusan
anormal bir yumurta hucresinin (2n), normal bir sperm
hOcresi (n) ile dollenmesi sonucunda meydana gelir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Poliploidi

Poliploidi, bitkiler aleminde oransal olarak daha yaygindrr.

Ancak yakin bir zamanda Sili” deki arastirmacilar,
poliploidi icin ik memeli adayi olan bir kemirgeni
tanimlamislardir.

70



(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)

Prof. Dr. Bektas TEPE

Poliploidi

Tympanoctomys barrerae isimli bu t0ron hucreleri
tetraploittir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Kromozom yapisinin degismesi

Bir kromozomun kinlmasi, kromozom yapisinda dort cesit
degisime yol acabilir.

Sentromer tasimayan bir kromozom parcasi hucre
bolunmesi sirasinda kaybolursa buna delesyon adi verilir.,

A BCDE F GH . A B E F G H
N/ ; velesyon
CI 1T X110 Il S 0 I G I
? A
A B C D E F G H Bumlikasvon AB € B €D E F 5 8
: JUDIK3Syon -
CHE OO D 22 C O T D
tof

72



(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Kromozom yapisinin degismesi

Bazi durumlarda, eger mayoz devam ediyorsa, bdyle bir
parca ilave bir segment olarak kardes kromatite yapisir.

Sonucta alici kromozomda duplikasyona yol acar.

()
L

A B C D E A B C E F
' _ Delesyon
CIT T 1T D) —> 111 XTID

A B £ D £ G H A C B CD F G +
[:- l J: [ I ) [,IJ...IIL.beCFI l/:_ I : I I )
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Kromozom yapisinin degismesi

Bir kromozom parcasi koptugu kromozoma ters ydnde geri
yapisarak inversiyona neden olabillir.

Kromozomal kinlmanin dérduncu olasi sonucu, kromozom
parcasinin homolog olmayan bir kromozoma yapisarak
translokasyon adi verilen yeni duzenlemeye neden
olmasidrr.

A B C D E F G H A D C B E F G H
o - Inversiyon P, s \
CH < ) ——- (Il 1T D

A A

A B € D £ F G H MNOCDE F G H
- ID ., GENTIXTD
[ Translokasyon
P Q R A B P Q R
D &Gl
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Kromozomal degisikliklere baglh hastaliklar

Kromozom savisinda ve vapisindaki desisiklikler, insanlarda
baz ciddi hastaliklar olusturur.

Bu kromozomal degisikliklerin cogu gelisime o kadar
zararhdir ki, embriyolar dogumdan uzun sure once
kendilisinden duUser.

Ancak bazi anoploit bireyler, dosuma ve daha sonrasing
kadar yasamlarini surdurebilirler.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Down sendromu

ABD’ de her 700 cocuktan birini etkilemektedir.

Fazladan bir adet 21. kromozomun bulunmasindan

kaynaklanir ve tum vUcut hucrelerinde 47 kromozom
bulunur.

Kromozomal terimle ifade etmek gerekirse hucreler 21.
kromozom acisindan trisomikiir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Down sendromu

21. kromozom, en kucuk insan kromozomlarindan birisi

olmasina karsllik bireyin fenotipini oldukca degistirir.

Bu bireyler; karakteristik yuz ozellikleri, kisa boy, kalp
bozukluklarl, solunum yolu enfeksiyonlarina yatkinlik ve
zeka geriligi gibi semptomlar tasir.

Ayrica bu bireyler [6semi ve Alzheimer’ e yatkindirlar (bu
hastaliklar ile ilgili genler 21. kromozom uzerinde yer alir).
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Down sendromu

Bu bireyler normalden daha kisa yasam suresine sahip
olmalarna karsilik, bazilan daha uzun yasayabilir.

Cogu eseysel gelisimini famamlayamaz ve kisirdir.

Bu vakalarn cogu, ebeveynlerden birinde gamet
olusumu sirasinda meydana gelen ayrimama olayindan
kaynaklanir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Down sendromu

Down sendromunun frekansi annenin yasi ile ilgilidir.

30 vyasin altinda dogum yapan kadinlarin cocuklarinda %
0.04 oraninda gorulUrken, 30 yasin Uzerinde bu oran %
1.25" e cikar.

Bu nedenle 35 yas UstU hamile kadinlar, embriyoda 21.
kromozom trizomisinin kontrol edilmesi icin adaydirlar.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Down sendromunun kromozomal olusum

mekanizmasi

Vakalarin cogu mayoz-| sirasindaki ayrimamadan
kaynaklanmaktadrr.

Son villarda yapilan arastirmalar, tUm kinetokorlar ig
ipliklerine tutunana kadar anafaz geciktiren “ig iplikCigi
kontrol noktasinda” yasa bagl bazi anormalliklerin etkili
oldugunu dne surmektedir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE

Diger anoploit hastaliklar

XXY bireyler (Klinefelter sendromu)
XYY bireyler

XXX bireyler

XO bireyler (Turner sendromu)

Cri du chat sendromu

Kronik miyolojenik 16semi (CML)

46 kromozomlu Down sendromu

(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Reece)
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

XXY bireyler (Klinefelter sendromu)

Erkekte fazladan bir X kromozomu bulunur.

Her 2000 dosumdan birinde rastlanir.

Birey erkek esey organlarina sahiptir, ancak testisler
anormal derecede kucukilr ve birey kisirdrr.

GogUs bUyUmesi ve diger disi vucut dzellikleri de gorulr.

Hastanin zeka seviyesi genelde normaldir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

XYY bireyler

Erkekte fazladan bir Y kromozomu bulunur.

Normalden biraz daha uzun boylu olmaya meyillidirler.

Cok iyl tanimlanmis bir fenoftipik gorGnUmleri yokiur.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

XXX bireyler

Her 1000 dogumdan birinde gorUlur.

Diside fazladan bir X kromozomu bulunur.

Karyotip haricinde XX disilerinden ayirt edilemezler.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

XO bireyler (Turner sendromu)

Monozomi X durumu her 5000 dogumda bir gorulUr.

Insan t0r0 icin yasayabilen tek monosomik durumdur.

Fenoftipik olarak disi olmalarina karsilik ergenlikie esey
organlar olgunlasmaz ve kisirdr.

Ostrojen tedavisi ile ikincil esey karakterleri gelisebilir.

Zekan seviyeleri cogunlukla normaldir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Cri du chat sendromu

(Kedi miyavlamasi sendromu)

5. kromozom Uzerinde spesifik bir delesyon meydana
gelen bireylerde gorulUr.

Bu cocuklar zeka geriligine sahipftir.

Sira disi simasi olan kucuk bir kafaya sahipfirler.

Acl ceken bir kedinin miyavlamasi gibi duyulan bir
aglamalar vardir.

Bebekken ya da cocukluk déneminin basinda dlurler.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Kronik miyolojenik |16semi (CML)

Akyuvarlara ddnusen hucreleri etkileyen bir kanser
torodur.

Bu hastalarn kanser hucrelerinde translokasyon meydana
gelmistir.

22. kromozomun bir kismi, 2. kromozomun ucundaki kUguk
bir parca ile yer degistirmistir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

46 kromozomlu Down sendromu

Down sendromlu bireylerin kU¢cUk bir kismi farkli fipte bir
kromozomal translokasyona sahiptir.

Bu bireylerin butin hucrelerinde normal sayida (46)
kromozom bulunur.

Ancak karyotip yakindan incelenecek olursa, 21.
kromozomun 3. kopyasinin bir kisminin ya da tamaminin
translokasyon ile baska bir kromozoma yapismis oldugu
gorulUr.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Imprinting !l!

Simdiye kadar égrendiklerimize gore, 6zgul bir allelin
anneden mi yoksa babadan mi kalitildigina bakilmaksizin
ayni etkiyi gosterdigini varsaydik.

Ancak insanlardaki baz kalitsal bozukluklar, ilgili allellerin
hangi ebeveynden aktarildigina bagimlilik gosterir.

Bunun en bariz drnegi Prader-Willi ve Angelman
sendromlandir.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Prader-Willi ve Angelman sendromlari

Prader-Willi sendromu:; zeka geriligi, asiri sismanlik, kisa boy
ve dlisimadik derecede kucuk el ve ayaklar ile
karakterizedir.

Angelman sendromlu hastalar ise kontrol edilemeyen
qulme, aptalca hareketler ve diger motor ve zihinsel
semptomlar sergilerler.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Prader-Willi ve Angelman sendromlari

Iki hastaligin da genetik nedeni 45. kromozomun bir

parcasinin delesyonudur.

Eser cocuk anormal kromozomu babasindan alirsa
Prader-Willi sendromu gelisir.

Eger anormal kromozom anneden kalitiirsa Angelman
sendromu ortaya cikar.

Bu farklilik, kopan genlerin, annenin kromozomuna mi
yoksa babanin kromozomuna mi git olduguna bagl
olarak ortaya cikar.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Prader-Willi ve Angelman sendromlari

Genomik damgalama (imprinting) olayinda bir

kromozom Uzerindeki bir gen baskilanirken, bunun
homolog kromozomu Uzerindeki alleli ifade edilmek Uzere
serbest birakilrr.

Memelilerde bazi genler, her kusakta bir sekilde
damagalanir.

Genin damgalanma durumu, onun diside mi yoksa
erkekte mi olduguna bagmlilik gosterir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Genomik damgalamanin

molekuUler mekanizmasi

Cogu durumda allellerden birinin sitozin nukleotitlerine
metil (-CH,) gruplar eklenir.

Bu metilasyon alleli dogrudan baskilamaktadir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Genomik damgalamanin onemi

Arastirmacilar su ana kadar damgalama gorulen
memelilere ait yaklasik 20 geni fanimlamislardirr.

Bilinen damgalanan genlerin cogu embriyonik gelisim icin
kritik SGneme sahipfir.

Farelerde yapilan deneylerde, belirli kromozomlarin her iki
kopvasini da ayni ebeveynden alan embriyolar
dogumdan once dimuslerdirr.

Normal gelisim icin, belirli genlerin kesinlikle bir tane akfif
kopyasina gereksinim duyulmaktadir.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Cekirdek disi genlerin kalifimi

Cekirdek disi genleri mitokondri ve bitkilerin plastitlerindeki

kucuk DNA halkalarinda bulunur.

Bu organeller kendi kendilerine cogalarak genlerini yavru
organellere aktarnrlar.

Bu genler, Mendel genetigindeki kalitimi géstermezler.

CUNnkU mayoz sirasinda yavrulara, cekirdekteki
kromozomlarn dagihmini yoneten kurallara gore
dagitiimaziar.
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Prof. Dr. Bektas TEPE (Kaynak: Biyoloji, Campbell &
T Reece)

Maternal kalitim

1909’ da Karl Correns, normalde
yesil olan bir bitkinin yapraklar
Uzerindeki sarl ve beyaz renkli
alacall bolgelerin kalitimini
calismistir.

Yavrularnn renklenmesinin,
paternal ebeveyn (polen)
tarafindan degil maternal
ebeveyn (yumurta) tarafindan
belirlendigini bulmustur.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &
Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Maternal kalitim

Bu farkli sekillerdeki renklenmeler,
yumurtanin plastitlerindexki
pigmentasyonu kontrol eden
genlerden kaynaklanmaktadrr.
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(Kaynak: Biyoloji, Campbell &

Prof. Dr. Bektas TEPE Reece)

Maternal kalitim

Maternal kalitim memelilerdeki mitokondriyel genlerin
kalitiminin da kuralidrr.

CUNnkU zigottaki mitokondrilerin famami yumurtanin
sitoplazmasindan gelir.
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