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İnsanlar Arasındaki Çeşitlilik
• İnsanlar vücut büyüklüğü ve diğer özellikler açısından 

büyük farklılıklar gösterir.

• Hayatımız boyunca binlerce insanla karşılaşır ve 
aralarındaki farklılıkları kolayca ayırt edebiliriz.

• Ann McKellar ve Andrew Hendry (2009), insanların 
neden diğer türlerden daha değişken göründüğünü 
merak etti.

• Bu farklılık ya gerçekten daha fazla değişken 
olmamızdan ya da insana özgü değişimleri daha fazla 
fark etmemizden kaynaklanabilir.
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İnsan ve Hayvan Türleri 
Arasındaki Değişkenlik
• İnsanları birey olarak algılarken, diğer 

organizmaları türlerinin bir örneği olarak 
görme eğilimindeyiz.

• McKellar ve Hendry, vücut uzunluğunun 
değişkenliğini karşılaştırmak için hayvan 
türlerinde ve insan popülasyonlarında 
değişim katsayısını (CV) inceledi.

• Değişim katsayısı, bir örneğin standart 
sapmasının ortalamaya bölünmesiyle 
hesaplanır ve farklı türler arasında 
karşılaştırma yapmayı mümkün kılar.

• Yanda da gösterildiği gibi, erkek vücut 
uzunluğu açısından insan popülasyonları, 210 
hayvan türüne kıyasla daha düşük bir 
değişkenlik gösterir.
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Evrim İçin Gerekli Olan 
Çeşitlilik
• Bireyler arasındaki farklılıklar evrim için temel ham 

maddeyi oluşturur.

• Ancak evrim için bu değişimlerin kalıtsal olması 
gerekir, yani ebeveynlerden çocuklara genetik olarak 
aktarılmalıdır.

• Bu bölümde, çeşitliliğin farklı türlerini, bunların nasıl 
oluştuğunu ve evrimde nasıl bir rol oynadığını 
inceleyeceğiz.
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Genetik Çeşitliliğin Kaynağı -
Mutasyonlar
• Bölümün ilerleyen kısımlarında genetik çeşitliliğin en 

temel kaynağı olan mutasyonları ele alacağız.

• Yeni allellerin, genlerin ve kromozomların nasıl 
oluştuğunu tartışacağız.

• Mutasyon hızlarını, bireylerin hayatta kalma ve üreme 
başarısını nasıl etkilediğini inceleyeceğiz.

• Mutasyon oranlarının ve bu değişimlerin uzun vadede 
popülasyon evrimini nasıl şekillendirdiğini tartışacağız.
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Üç Tür Varyasyon
• Bireyler arasında üç temel varyasyon türü bulunur: 

• Genetik varyasyon: Kalıtım yoluyla aktarılan genetik 
farklılıklardan kaynaklanır (örn. cilt rengindeki genetik 
farklılıklar).

• Çevresel varyasyon: Bireyin yaşadığı çevreye bağlı 
olarak ortaya çıkan değişikliklerdir (örn. güneşe maruz 
kalmanın cilt rengini değiştirmesi).

• Genotip-çevre etkileşimi: Genetik yapı, çevresel 
faktörlere verilen tepkileri etkileyebilir (örn. bazı 
bireylerin bronzlaşırken bazılarının kızarması).
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Yaşamın Temel Mekanizması
• Canlı organizmaların yapısının büyük bir kısmı 

proteinler tarafından oluşturulur ve hayati işlevler 
proteinler sayesinde gerçekleştirilir.

• Hücreler, içerdikleri proteinlere bağlı olarak farklı 
görevler üstlenirler.
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Yaşamın Temel Mekanizması
• Örnekler:

 Hemoglobin: Kırmızı kan hücrelerinde bulunur ve oksijen 
taşır.

 Mucigen: Goblet hücrelerinde üretilir ve bağırsakları 
kayganlaştıran mukusa dönüşür.

 Rhodopsin: Gözdeki çubuk hücrelerinde bulunur ve ışık 
algılanmasını sağlar.
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Proteinlerin Yapısı ve Önemi
• Proteinler, 20 farklı amino asidin belirli 

bir sırayla dizilmesiyle oluşur.

• Amino asitlerin diziliş şekli, proteinlerin 
üç boyutlu yapısını belirler ve bu yapı, 
işlevleri açısından kritiktir.

• Organizmalar, protein üretimi için 
gerekli talimatları genetik 
materyallerinde taşır.
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DNA –
Genetik Bilginin Taşıyıcısı
• Çoğu organizmada genetik bilgi DNA 

tarafından taşınır (bazı virüslerde RNA 
da kullanılabilir).

• DNA, çift sarmal (double helix) şeklinde 
düzenlenmiş nükleotid zincirlerinden 
oluşur.

• Nükleotidler:

 Adenin (A) – Timin (T) ile eşleşir.

 Sitozin (C) – Guanin (G) ile eşleşir.

• DNA dizilimi, protein üretimi için 
talimatları içerir ve bu bilgiler gen olarak 
adlandırılan bölümlerde saklanır.
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Genler ve Kromozomlar
• Genler, uzun DNA molekülleri olan 

kromozomlar içinde yer alır.

• Bir genin kromozom üzerindeki fiziksel 
konumu lokus (locus) olarak adlandırılır.

• Farklı organizmaların kromozom sayıları:

 İnsan: 23 çift kromozom (~22.500 gen)

 Şempanze: 24 çift kromozom

 Köpek: 39 çift kromozom

 Üzüm bitkisi: 19 çift kromozom
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Genetik Varyasyonun 
Mekanizmaları
• Genetik varyasyon, bireylerin DNA’larındaki 

farklılıklardan kaynaklanır.

 Farklı protein versiyonları üretilebilir.

 Protein üretim miktarı veya üretildiği zaman değişebilir.

• Çevresel varyasyon, dış faktörlerin gen ekspresyonunu 
etkilemesiyle ortaya çıkar.

 Ortam koşulları, protein miktarını ve fonksiyonunu 
değiştirebilir.

• Genotip-çevre etkileşimi, bireylerin genetik yapılarının 
çevresel etkilere karşı farklı tepkiler vermesine neden 
olur.
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Genetik Varyasyon ve Tat 
Algısı
• İnsanlar tat algısı açısından önemli 

farklılıklar gösterir.

• Feniltiyokarbamid (PTC) adlı kimyasal 
bu farklılığı göstermek için kullanılır: 
bazı bireyler bunu yoğun şekilde acı 
hissederken, bazıları neredeyse hiç tat 
almaz.

• Tat alma süreci, dildeki tat 
tomurcuklarında bulunan tat reseptör 
proteinleri aracılığıyla başlar.

• Tat reseptörleri, tatlı, ekşi, tuzlu, umami
ve acı olmak üzere farklı tat 
bileşenlerine özel olarak bağlanır.
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Acı Tat Algısı ve TAS2R38 
Geni
• Acı tat algısından sorumlu reseptörler Tip 2 tat 

reseptörleri (TAS2R) olarak adlandırılır.

• PTC’ye bağlanan spesifik reseptör TAS2R38 olup, bu 
reseptör 7. kromozomda bulunan bir gen tarafından 
kodlanır.

• TAS2R38 geni 333 amino asitten oluşan bir protein 
kodlar.

• Araştırmalara göre, bu genin üç farklı pozisyonunda 
amino asit değişimleri meydana gelebilir ve bu da genin 
farklı allellerini oluşturur.
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TAS2R38 allelleri ve 
Genotipler
• En yaygın TAS2R38 allelleri AVI ve PAV olarak 

adlandırılır.

• Her birey, anneden ve babadan aldığı iki 7. kromozom 
sayesinde iki allele sahip olur.

• Olası genotipler: AVI/AVI, AVI/PAV ve PAV/PAV 
şeklindedir.

• Genotip, bireyin fenotipini belirler ve tat duyarlılığını 
etkiler.
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Genotip ve Tat Algısı
• Richard Newcomb ve ekibi, farklı 

genotiplere sahip bireylerin PTC 
çözeltisini tatlandırma derecelerini 
inceledi.

• PAV/PAV genotipine sahip bireyler PTC’yi
en acı olarak algılarken, AVI/AVI bireyleri 
en düşük duyarlılığı gösterdi.

• AVI/PAV genotipine sahip bireyler ise orta 
seviyede bir tat duyarlılığına sahiptir.

• Üç amino asitlik küçük değişimler bile 
proteinin yapısını ve fonksiyonunu önemli 
ölçüde değiştirebilir.
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PTC Algısının Evrimsel 
Önemi
• PTC doğal olarak besinlerde bulunmaz, ancak TAS2R38 

farklı acı bileşiklere de yanıt verir.

• Brokoli, turp ve hardal gibi sebzelerde bulunan bazı acı 
bileşenlere karşı genetik tat duyarlılığı değişkenlik 
gösterir.

• PAV/PAV bireyleri bu sebzeleri daha acı bulur, bu 
yüzden AVI/AVI bireyleri daha fazla sebze tüketme 
eğiliminde olabilir.

• Bazı çalışmalar, AVI/AVI bireylerinin sebze tüketiminin 
daha fazla olabileceğini öne sürmektedir.
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Genetik Kalıtım ve Tat Algısının 
Gelecek Nesillere Aktarımı

• Genetik tat duyarlılığı ebeveynlerden çocuklara 
aktarılır.

• İnsan yaşam döngüsü içinde, bireyler gamet 
oluştururken 7. kromozomlarının bir kopyasını rastgele 
geçirir (a).
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Genetik Kalıtım ve Tat Algısının 
Gelecek Nesillere Aktarımı

• AVI ve PAV allellerini taşıyan iki ebeveynden doğan 
çocuklarda AVI/AVI, AVI/PAV ve PAV/PAV 
genotiplerinin oluşma ihtimali 1:2:1 oranında beklenir 
(b).

• Genetik varyasyon, nesiller boyunca devam ederek tat 
duyarlılığındaki farklılıkları koruyabilir.
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Tat Algısı, Beslenme ve 
Evrimsel Seçilim
• PAV alleli sebzeleri daha acı hale getirdiğinden, taşıyıcı 

bireylerin sebze tüketimini azalttığı düşünülebilir.

• Ancak, sebzeler doğal toksinler içerir ve bunları 
algılamak hayatta kalma açısından avantaj sağlayabilir.

• Hem PAV hem de AVI allellerinin dünya genelinde 
yaygın olması, en avantajlı genotipin AVI/PAV 
olabileceğini düşündürmektedir.

• AVI/PAV bireyleri, geniş bir yelpazedeki toksinleri 
algılama avantajına sahip olabilir.

(S
. 
F

re
e
m

a
n

 &
 J

.C
. 
H

e
rr

o
n

)
P

ro
f.

 D
r.

 B
e
k

ta
ş 

T
E

P
E

20



Sonuç ve Hipotezler
• AVI/PAV bireylerinin farklı bitkisel toksinleri algılama 

yeteneği, dengeli ve sağlıklı beslenme açısından 
avantajlı olabilir.

• Stephen Wooding, AVI allelinin bazı toksinlere karşı 
daha duyarlı olabileceğini öne sürmektedir.

• Bu hipotez, gelecekte yapılacak deneysel çalışmalarla 
test edilmelidir.

• Tat algısındaki genetik farklılıkların evrimsel süreçte 
nasıl şekillendiği, biyolojik uyum açısından önemli bir 
araştırma alanıdır.
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Genetik Varyasyon ve Evrim
• Genetik varyasyon, popülasyonlar içinde bireyler 

arasında farklılıklar yaratır.

• HIV virüslerinin AZT’ye duyarlılığı ve insanların HIV 
enfeksiyonuna yatkınlığı gibi birçok örnek incelenmiştir.

• Genetik varyasyon, evrimin temel hammaddesidir. 

• Daha yüksek hayatta kalma ve üreme başarısı sağlayan 
varyantlar zamanla popülasyonda yaygınlaşırken, 
olumsuz etkileri olan varyantlar kaybolur.

• Ancak varyasyonun yalnızca genetik boyutu değil, 
çevresel faktörlerle nasıl etkilendiği de önemlidir.

• Bu nedenle, şimdi çevresel varyasyona odaklanacağız.

(S
. 
F

re
e
m

a
n

 &
 J

.C
. 
H

e
rr

o
n

)
P

ro
f.

 D
r.

 B
e
k

ta
ş 

T
E

P
E

22



Çevresel Varyasyon ve Tatlı 
Su Pireleri
• Çevresel varyasyon, genetik olarak özdeş bireylerin 

farklı çevresel koşullara maruz kalmasıyla ortaya çıkar.

• Tatlı su pireleri (Daphnia pulex), çevresel değişimlere 
duyarlılığı sayesinde bu konuda ideal bir çalışma 
modelidir.

• Uygun koşullarda klonal üreme yaparak genetik 
çeşitliliği sabit tutar, ancak olumsuz koşullarda eşeyli 
üremeye geçer.

• Çevresel sinyaller, morfoloji, fizyoloji ve davranışta 
değişimlere yol açabilir.
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Savunma Mekanizmaları ve 
Uyarlanabilir Tepkiler
• Daphnia pulex, hayalet sivrisinek larvaları (Chaoborus

flavicans) tarafından avlanmaktadır.

• Bu avcı baskısına karşı, kabuğunu kalınlaştırarak ve 
başının arkasında "boyun dişleri" oluşturarak kendini 
koruyabilir.
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Savunma Mekanizmaları ve 
Uyarlanabilir Tepkiler
• Ancak bu savunma mekanizmaları enerji açısından 

maliyetlidir ve yalnızca avcıların kimyasal sinyalleri 
(kairomonlar) algılandığında aktive edilir.

• Farklı çevresel koşullarda yetiştirilen Daphnia bireyleri, 
genetik olarak aynı olmalarına rağmen farklı fenotipler
sergileyebilir.
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Kairomon Algılama ve 
Savunma Tepkisi
• Daphnia pulex, hayalet sivrisinek larvalarının yaydığı 

henüz tanımlanmamış bir kimyasal maddeyi (kairomon) 
algılayarak savunma mekanizmalarını devreye sokar.

• Kairomon tespit edildiğinde belirli proteinlerin üretimi 
artar ve bu da savunma yapılarının gelişimini tetikler.

• Daphnia’nın bu tepkisi, indüklenebilir savunma örneği 
olarak kabul edilir.
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Gen Ekspresyonu ve Savunma 
Mekanizması
• Hitoshi Miyakawa ve ekibi 

(2010), Daphnia pulex
bireylerini kairomona maruz 
bırakarak gen ekspresyonlarını 
inceledi.

• Kairomon maruziyeti sonrası 29 
aday genin tümünde mRNA
üretimi artmıştır.

• En fazla artış gösteren genler:

 Exd: Eklem bacaklılarda 
uzantıların kimliğini belirler.

 JHAMT: Juvenil hormon 
sentezi için gerekli bir enzimdir 
ve gelişimi düzenler.

 TBM: Nöronlar arası iletişimde 
rol oynayan 
nörotransmitterlerin
sentezinde görev alır.
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Sonuç ve Açık Sorular
• Daphnia pulex’in kairomonlara verdiği tepki, çevresel 

varyasyonun fenotipi nasıl şekillendirdiğini gösteren 
güçlü bir örnektir.

• Savunma mekanizması, belirli genlerin aktivasyonu ile 
düzenlenir.

• Ancak, hayalet sivrisinek larvalarının yaydığı 
kairomonun kimyasal yapısı hâlâ bilinmemektedir.

• Gelecekteki araştırmalar, bu kimyasalın tanımlanması 
ve Daphnia’nın genetik yanıt mekanizmalarının daha 
ayrıntılı anlaşılması üzerine odaklanmalıdır.
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Çevresel Değişkenlik ve Evrim
• Organizmalarda çevresel faktörlere bağlı olarak protein 

üretiminde değişimler meydana gelebilir.

• Düşük rakımda yaşayan ancak yüksek rakımda eğitim 
alan sporcular, daha fazla vasküler endotelyal
büyüreme faktörü (VEGF) üretirler.

• Bu artış, kaslarda daha fazla kılcal damar oluşumuna 
neden olur.

• Çevresel değişkenlik biyolojik sistemlerde yaygındır.
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Protein Ekspresyonunda 
Şansa Bağlı Değişiklikler
• Protein ekspresyonunu etkileyen 

faktörlerden biri de rastlantısal 
değişimlerdir.

• Yanda gösterildiği gibi, Escherichia coli
bakterileri genetik olarak aynı olsalar 
da, farklı renklerde floresans
yayabilirler.

• Bunun nedeni, promotorların ve 
düzenleyici proteinlerin rastgele 
etkileşimleridir.

• Bu tür rastgelelik, organizmaların 
fenotiplerinde görülen değişikliklere 
katkı sağlar.
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Çevresel Değişkenliğin 
Evrime Katkısı
• Çevresel değişkenlik, evrim için ham madde sağlamaz.

• Çünkü çevresel faktörlerin neden olduğu fenotipik
değişiklikler nesilden nesile aktarılmaz.

• Örneğin, klonal üreme ile doğan bir su piresinin boyun 
dişleri olup olmayacağı, genetik yapısından ziyade 
kairomonların varlığıyla belirlenir.

• Ancak, genotip ve fenotip arasındaki ilişkinin çevre 
tarafından değiştirilme biçimi, evrimsel süreci 
etkileyebilir.
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Genotip-Çevre Etkileşimi
• Theodosius Dobzhansky (1937), doğal seleksiyonun 

genotiple değil, genotipin çevreye verdiği tepkilerle 
ilgilendiğini vurgulamıştır.

• Genotip-çevre etkileşimi, organizmaların farklı çevresel 
koşullarda farklı fenotipler geliştirmesine neden olur.

• Bu kavramı daha iyi anlamak için leopar geko örneğini 
inceleyelim.
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Leopar Gekolarında Cinsiyet 
Belirlenmesi
• Çok sayıda sürüngende olduğu 

gibi, leopar gekolarında da 
cinsiyet, yumurtanın kuluçka 
sırasında maruz kaldığı 
sıcaklığa bağlı olarak belirlenir.

• Düşük veya yüksek 
sıcaklıklarda gelişen bireyler 
dişi olurken, orta sıcaklıklarda 
gelişenler erkek olma eğilimi 
gösterir.

• Sox9 geni, erkeklerde daha 
uzun süre aktif kalır ve testis 
gelişimini tetikler.

(S
. 
F

re
e
m

a
n

 &
 J

.C
. 
H

e
rr

o
n

)
P

ro
f.

 D
r.

 B
e
k

ta
ş 

T
E

P
E

33



Genetik Varyasyon ve 
Cinsiyet Belirlenmesi
• Turk Rhen ve arkadaşları (2011), leopar gekolarında

cinsiyet belirlenmesi üzerine genetik farklılıklar olup 
olmadığını araştırdı.

• Farklı babalara ait yavruların cinsiyet oranlarını farklı 
sıcaklıklarda karşılaştırdılar.
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Genetik Varyasyon ve 
Cinsiyet Belirlenmesi
• Aşağıdaki şekil, farklı babalara ait yavruların cinsiyet 

oranlarındaki çeşitliliği göstermektedir.

• Bazı ailelerde sıcaklık değişimleri cinsiyet oranına 
büyük ölçüde etki ederken, bazılarında bu etki daha 
düşük olmuştur.
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Tepki Normları (Reaction Norms) 
ve Genotip-Çevre Etkileşimi

• Tepki normu, bir bireyin farklı çevresel 
koşullara maruz kaldığında gelişime açık 
fenotip çeşitliliğini tanımlar.

• Yandaki şekilde, farklı babalara ait yavruların 
cinsiyet oranlarındaki farklılıkları ortaya 
koyarak genetik çeşitliliğin çevresel faktörlere 
duyarlılıkta etkili olduğunu gösterir.

• Farklı bireyler farklı çevresel uyarılara farklı 
tepki verir, bu da doğal seleksiyon ve evrim için 
kritik bir unsurdur.

(S
. 
F

re
e
m

a
n

 &
 J

.C
. 
H

e
rr

o
n

)
P

ro
f.

 D
r.

 B
e
k

ta
ş 

T
E

P
E

36



Gelecek Araştırmalar ve 
Bilinmeyenler
• Hangi gen veya genlerin sıcaklık hassasiyetindeki 

farklılıktan sorumlu olduğu henüz bilinmemektedir.

• Bu genlerin kodladığı proteinlerin belirlenmesi, cinsiyet 
belirlenmesinde genetik faktörlerin rolünü daha iyi 
anlamamızı sağlayabilir.

• Gelecekte yapılacak genetik analizler, genotip-çevre 
etkileşimlerinin mekanizmalarını aydınlatabilir.
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Genotip-Çevre Etkileşimi ve 
Evrim
• Genotip-çevre etkileşimi, genetik ve 

çevresel varyasyon kadar yaygındır.

• İnsanlarda birçok örnek 
belgelenmiştir.

• Serotonin taşıyıcı geninin ll
genotipine sahip bireylerde çocukluk 
çağı travması majör depresyon 
riskini önemli ölçüde artırmazken, ss
genotipine sahip bireylerde risk 
belirgin şekilde artmaktadır.

• ss genotipine sahip bireyler, daha az 
serotonin taşıyıcısı üretir ve 
çocukluk travmalarına daha duyarlı 
hale gelir.
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Fenotipik Plastisite Nedir?
• Bir organizma, farklı çevresel koşullarda farklı 

fenotipler geliştiriyorsa bu durum fenotipik plastisite
olarak adlandırılır.

• Çevresel faktörlere duyarlılık bakımından genetik 
varyasyon taşıyan popülasyonlar, zamanla daha fazla 
veya daha az plastisite geliştirebilir.

• Yuichiro Suzuki ve Frederik Nijhout’un tütün tırtılları 
(Manduca sexta) üzerindeki çalışması bu durumu 
göstermektedir.
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Tütün Tırtıllarında Plastisite
• Normal tütün tırtılları yeşil renkte olur (a).

• Suzuki ve Nijhout’un çalıştığı laboratuvar 
türü ise siyah renkteydi (b).

• Ancak, bu tırtıllar metamorfoz öncesinde 
yüksek sıcaklığa maruz kaldığında yeşil 
renkte gelişebiliyordu.

• Isıya duyarlılığı yüksek olan bireyler yeşile 
dönerken (renk skoru: 3-4), duyarlılığı düşük 
olanlar siyah kalmıştır (renk skoru: 0) (c).
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Yapay Seçilim ve Plastisite
Gelişimi
• Suzuki ve Nijhout, en duyarlı tırtıllardan yüksek 

plastisite hattını, en az duyarlılardan düşük plastisite
hattını oluşturdu.

• Ayrıca rastgele seçilmiş bireylerden kontrol grubu 
oluşturuldu.

• 13 nesil boyunca, her nesilde tırtıllara ısı şoku 
uygulandı ve seçilim devam etti.

• Sonuç: Yüksek plastisite hattı aşırı duyarlı hale 
gelirken, düşük plastisite hattı ısıya tamamen duyarsız 
hale geldi.
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Tepki Normları ve Evrim
• Yüksek plastisite hattındaki tırtıllar, ısı şokuna yeşile 

dönerek tepki verirken, düşük plastisite hattındakiler 
her koşulda siyah kalmıştır (a).

• 13. nesilde, farklı sıcaklıklarda büyütülen tırtılların 
renk değişimleri karşılaştırılmıştır (b).
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Tepki Normları ve Evrim
• Yüksek plastisite hattı, 25°C’de siyah, 33°C’de yeşil 

olmuştur.

• Düşük plastisite hattı ise her sıcaklıkta siyah kalmıştır.
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Genetik Temeller ve Evrimsel 
Sonuçlar
• Suzuki ve Nijhout, yüksek ve düşük plastisite hatları 

arasındaki farkın genetik kaynaklı olduğunu belirledi.

• Plastisiteye katkıda bulunan gen bölgeleri henüz tam 
olarak tanımlanmamış olsa da, büyük etkili bir lokus ve 
daha küçük etkili birçok lokus olduğu tespit edildi.

• Genotip-çevre etkileşimi, farklı çevresel koşullara uyum 
sağlayabilen fenotiplerin evrimi için bir ham madde 
oluşturabilir.

• Değişken çevrelerde yaşayan popülasyonlar, plastisiteyi
artırarak çevresel koşullara uygun fenotipler
geliştirebilir.

• Sabit bir çevrede yaşayan popülasyonlar ise düşük 
plastisite evrimleştirebilir.
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Genetik Çeşitlilik ve Evrimsel 
Süreçler
• Genetik çeşitlilik ve genotip-çevre etkileşimi, evrimin 

hammaddesidir.

• Genotip-çevre etkileşimi, çevresel değişimlere karşı 
evrimsel adaptasyonu mümkün kılar.

• Genetik çeşitlilik ve genotip-çevre etkileşimi, genomdaki 
farklılıklardan kaynaklanır.
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Mutasyonlar ve Yeni Allellerin
Oluşumu
• Yeni alleller, mevcut allellerin değişimiyle ortaya çıkar.

• DNA’nın yapısı ve işlevi, mutasyon mekanizmalarını 
anlamak için önemlidir.

• Mutasyonlar, baz değişimlerinden kromozom 
kayıplarına kadar farklı ölçeklerde gerçekleşebilir.

• Öncelikle DNA’nın temel yapısını inceleyerek mutasyon 
süreçlerini anlamaya başlayacağız.
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DNA’nın Yapısı
• DNA, şeker-fosfat omurgasına sahip tek sarmallı bir 

moleküldür (a).

• Çift sarmallı DNA, iki zincirin birbirine hidrojen 
bağlarıyla bağlanmasıyla oluşur (b).
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DNA’nın Yapısı
• Adenin (A) ve timin (T) iki, guanin (G) ve sitozin (C) üç 

hidrojen bağıyla bağlanır (c).

• Bu yapı, genetik bilginin kopyalanmasını sağlayan 
tamamlayıcı baz eşleşmesine imkan tanır.
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DNA Replikasyonu
• Watson ve Crick, DNA’nın tamamlayıcı baz eşleşmesi 

sayesinde kopyalanabileceğini keşfetmiştir.

• DNA replikasyonu sırasında çift sarmal açılır ve her 
iplik yeni bir iplik için şablon görevi görür.
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DNA Replikasyonu
• DNA polimeraz enzimleri, yeni DNA ipliklerinin 

sentezlenmesini sağlar.

• İlk DNA polimeraz enzimi, 1960 yılında Arthur 
Kornberg tarafından izole edilmiştir.
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Mutasyonların Kaynağı
• Mutasyonlar, DNA’daki değişikliklerin onarım 

mekanizmalarından kaçmasıyla oluşur.

• Mutasyonlar ya DNA’daki kimyasal değişimlerden ya da 
replikasyon sırasında oluşan hatalardan 
kaynaklanabilir.

• Eğer bir mutasyon düzeltilmezse, kalıcı hale gelir ve 
yeni bir allel oluşabilir.

• Örnekler üzerinden mutasyon türlerini inceleyelim.
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DNA’nın Kimyasal 
Değişimleri ve Mutasyonlar
• Sitozin, metil grubunun eklenmesiyle kimyasal olarak 

değişebilir.

• Su ile reaksiyona girerek amininin kaybı sonucu timine 
dönüşebilir.
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DNA’nın Kimyasal 
Değişimleri ve Mutasyonlar
• Eğer bu hata onarılmazsa, orijinal C-G çifti yerine kalıcı 

olarak T-A çifti oluşur.

• Bu tür baz değişimleri mutasyonun temel 
mekanizmalarından biridir.

(S
. 
F

re
e
m

a
n

 &
 J

.C
. 
H

e
rr

o
n

)
P

ro
f.

 D
r.

 B
e
k

ta
ş 

T
E

P
E

53



Replikasyon Hataları ve 
Mutasyonlar
• DNA replikasyonu sırasında baz tekrarları nedeniyle 

yanlış hizalanma olabilir.

• Bu yanlış hizalanma, nükleotid ekleme veya silinmesine 
yol açabilir (Şekil 5.19).
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Replikasyon Hataları ve 
Mutasyonlar
• Eğer onarım mekanizmaları bu hataları düzeltemezse, 

mutasyon kalıcı hale gelir.

• Bu tür hatalar genetik hastalıklara ve evrimsel 
değişimlere neden olabilir.
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Premutasyonlar ve DNA 
Onarım Mekanizmaları
• DNA’daki değişiklikler, kalıcı hale gelmeden önce 

premutasyon olarak adlandırılır.

• Günlük olarak bir memeli hücresinde 20.000 kimyasal 
bozulma ve 100.000 replikasyon hatası meydana gelir.

• DNA onarım mekanizmaları, çoğu premutasyonu
düzelterek mutasyonları önler.

• Mismatch onarımı ve proofreading enzimleri, DNA 
doğruluğunu koruyan temel mekanizmalardır.
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DNA Onarımının Önemi
• DNA polimerazların onarım 

yeteneği olmadığında mutasyon 
oranı artar.

• DNA onarım mekanizmaları 
bozulduğunda kanser riski önemli 
ölçüde yükselir.

• Genetik olarak değiştirilmiş 
farelerde, DNA polimerazların
proofreading özelliği olmadığında 
kanser oranı artmış ve yaşam 
süresi azalmıştır.

• İnsan kanserlerinin büyük bir 
kısmı, yetersiz DNA bakım ve 
onarım süreçleriyle ilişkilidir.
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Mutasyonlar ve Protein 
Fonksiyonu
• Mutasyonlar, proteinlerin ifadesini veya fonksiyonunu 

değiştirerek fenotipleri etkileyebilir.

• Protein sentezi, iki aşamalı bir süreçtir: Transkripsiyon 
(DNA'dan mRNA sentezi) ve Translasyon (mRNA'dan
protein sentezi).
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Mutasyonlar ve Protein 
Fonksiyonu
• mRNA, üç harfli kodonlar halinde okunur ve her kodon

belirli bir amino asidi kodlar.

• Genetik kod değişebilir, ancak çoğu amino asit birden 
fazla kodon tarafından kodlandığı için bu değişikliklerin 
etkisi farklı olabilir.
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Nokta Mutasyonları ve 
Etkileri
• Nokta mutasyonları, DNA’daki tek 

bir bazın değişimiyle oluşur ve farklı 
sonuçlara yol açabilir.

• Geçiş mutasyonu: Bir pürinin 
başka bir pürinle veya bir pirimidinin
başka bir pirimidinle yer 
değiştirmesidir.

• Transversiyon mutasyonu: Bir 
pürinin pirimidinle veya bir 
pirimidinin pürinle yer 
değiştirmesidir.

• Mutasyonun etkisi, hangi bazın 
hangi pozisyonda değiştiğine bağlıdır:
 Etkisiz olabilir.

 Hafif bir değişime yol açabilir.

 Drastik bir etki gösterebilir.
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Sessiz Mutasyonlar 
(Synonymous Mutations)
• Sessiz mutasyonlar, kodonun değişmesine rağmen aynı 

amino asidin sentezlenmesine neden olan 
mutasyonlardır.

• Örnek: CAA → CAT değişimi, GUU kodonunun GUA’ya
dönüşmesine neden olur, ancak her ikisi de valin 
kodladığı için protein değişmez.

• Genetik kodun doğası gereği, üçüncü pozisyon 
değişiklikleri genellikle sessiz mutasyonlara neden olur.

• Sessiz mutasyonlar protein fonksiyonunu değiştirmez, 
ancak evrimsel süreçte önemlidir.
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Değiştirici Mutasyonlar 
(Nonsynonymous Mutations)
• Değiştirici mutasyonlar, kodlanan amino asidi 

değiştirerek proteinin yapısını ve işlevini değiştirebilir.

• Örnek: CGA → GGA değişimi, alaninin proline
dönüşmesine neden olur.

• Bazı durumlarda, tek bir amino asit değişimi bile önemli 
biyolojik etkiler yaratabilir.

• Örnek: TAS2R38 reseptöründeki alanin → prolin
değişimi, bireylerin acı tatları algılama yetisini 
etkileyebilir.
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Anlamsız Mutasyonlar 
(Nonsense Mutations)
• Anlamsız mutasyonlar, normalde bir amino asit 

kodlayan kodonu durdurma kodonuna (stop kodon) 
çevirir.

• Örnek: ACC → ACT değişimi, mRNA’daki UGG 
kodonunun UGA’ya dönüşmesine neden olur, bu da 
protein sentezini erken durdurur.

• Sonuç: Eksik veya işlevsiz proteinler oluşabilir.

• Örnek: α-aktinin-3 proteini için meydana gelen bir 
anlamsız mutasyon, kas performansını etkileyebilir.
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Ekzon-İntron Mutasyonları ve 
Gen İfadesi Üzerine Etkileri
• Ökaryot genleri ekzonlar (kodlayan 

diziler) ve intronlardan (kodlamayan 
diziler) oluşur.

• Splice-site mutasyonları, intronların
düzgün şekilde çıkarılmasını 
engelleyerek anormal proteinler 
üretebilir.

• Örnek: Adermatoglifia hastalığında 
(parmak izinin olmaması), splice-site 
mutasyonu intronların yanlış 
işlenmesine neden olur.

• Promotör mutasyonları, gen ifadesini 
değiştirerek hastalıklara veya 
fenotipik farklılıklara yol açabilir.
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Eklemeler ve Silmeler
(Indel Mutasyonları)
• Eklemeler (insertions) ve silmeler (deletions), genetik 

kodda ciddi değişikliklere yol açabilir.

• Eğer eklenen veya silinen baz sayısı üçün katı değilse, 
okuma çerçevesi kayması (frameshift mutation) oluşur.

• Okuma çerçevesinin kayması, tüm kodon dizisinin 
değişmesine ve yanlış protein sentezine neden olur.

• Genetik çeşitliliğin kaynağı olan mutasyonlar, evrimsel 
süreçlerde önemli rol oynar.
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Yeni Genler Nasıl Ortaya 
Çıkar?
• Yeni genler, tıpkı yeni allellerin oluşumunda olduğu gibi 

çeşitli mekanizmalarla ortaya çıkar.

• Bu mekanizmaların tamamını ele almak mümkün 
olmasa da bazı temel örneklerle yeni genlerin nasıl 
oluştuğunu anlayabiliriz.

• Gen duplikasyonu, yeni genlerin en yaygın 
kaynaklarından biridir.
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Gen Duplikasyonunun
Mekanizmaları
• Gen duplikasyonu, genomda mevcut bir genin 

kopyalanmasıyla gerçekleşir ve genetik çeşitliliğin 
önemli bir kaynağıdır.

• İki temel gen duplikasyon mekanizması vardır:

 Eşit olmayan crossing-over ve

 Retropozisyon (retroduplikasyon).

• Bu mekanizmalar farklı yollarla yeni gen kopyalarının 
oluşmasını sağlar.
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Eşit Olmayan Crossing-Over
Mekanizması
• Eşit olmayan crossing-over, 

mayoz sırasında homolog 
kromozomların yanlış 
hizalanmasıyla ortaya çıkan 
bir hatadır.

• Normal crossing-over’da
homolog kromozomlar 
düzgün hizalanır ve aynı 
lokusları içeren DNA 
bölgelerini değiştirir.

(S
. 
F

re
e
m

a
n

 &
 J

.C
. 
H

e
rr

o
n

)
P

ro
f.

 D
r.

 B
e
k

ta
ş 

T
E

P
E

68



Eşit Olmayan Crossing-Over
Mekanizması
• Ancak yanlış hizalanma 

durumunda, DNA 
segmentleri kaymalı olarak 
değiş tokuş edilir ve sonuç 
olarak:

 Bir kromatid duplikasyon
(fazladan bir gen kopyası) 
alırken,

 Diğeri delesyon (eksiklik) 
yaşar.
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Retropozisyon (Retroduplikasyon) 
Mekanizması

• Retropozisyon, mRNA’nın geriye 
doğru transkripsiyonu ile 
genomda yeni bir gen kopyasının 
oluşması sürecidir.

• Süreç şu şekilde işler:

 Hücrede işlenmiş bir mRNA, 
intronları çıkarılmış halde bulunur.

 Ters transkriptaz enzimi, bu 
mRNA’yı çift sarmallı DNA’ya 
çevirir.

 Bu yeni DNA segmenti, ana 
kromozomlardan birine entegre 
olursa, genomda yeni bir gen 
kopyası kazanılır.
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Retropozisyon (Retroduplikasyon) 
Mekanizması

• Ancak, çoğu durumda bu yeni 
kopya pseudogen olur; çünkü 
transkripsiyonu düzenleyen 
dizilerden yoksundur.

• Eğer yeni kopya bir regülatör 
sekansın yakınına yerleşirse veya 
sonradan bu tür dizileri edinirse, 
işlevsel bir gen haline gelebilir.
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Retropozisyon ve Eşit Olmayan 
Crossing-Over'un Ayırt Edici 
Özellikleri

• Bu iki mekanizma genomda farklı izler bırakır:

 Retro-duplikasyon ile oluşan genler:

 İntron içermez.

 Orijinal genden uzakta yer alır.

 Eşit olmayan crossing-over ile oluşan genler:

 Orijinal genle aynı intron yapısını korur.

 Tandem şekilde, yani aynı kromozom üzerinde yan yana bulunur.

• Bu farklılıklar, yeni genlerin nasıl oluştuğunu 
anlamamıza yardımcı olur.
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Douc Langur’un Benzersiz 
Beslenme Stratejisi
• Douc langur (Pygathrix nemaeaus), yapraklarla 

beslenen nadir maymun türlerinden biridir.

• Sindirim sisteminde bulunan bakteriler, yaprakları 
fermente ederek besin maddelerini serbest bırakır.

• Bu bakteriler daha sonra maymun tarafından 
sindirilerek içerdikleri besinler emilir.

• Yüksek RNASE1 enzimi konsantrasyonu, bu sindirim 
stratejisini destekler.
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RNASE1 ve Yeni Bir Genin 
Keşfi
• RNASE1, pankreas tarafından üretilen ve RNA'yı 

parçalayarak azot geri dönüşümüne katkı sağlayan bir 
enzimdir.

• Zhang ve ekibi, douc langur ve diğer primatların 
RNASE1 genlerini inceledi.

• Çoğu primat sadece tek bir RNASE1 lokusuna sahipken, 
douc langur’da iki tane bulunur.

• Yeni tespit edilen gen, RNASE1B olarak adlandırıldı.
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RNASE1B’nin Evrimsel 
Kökeni
• Yandaki şekil, farklı primat türlerine 

ait RNASE1 genlerinin evrimsel 
ağacını göstermektedir.

• Douc langur’daki RNASE1 ve 
RNASE1B genleri birbirine en yakın 
akrabadır.

• Bu durum, RNASE1B’nin, 
RNASE1’in yakın geçmişteki bir 
duplikasyonu sonucu oluştuğunu 
düşündürmektedir.

• İki genin intron dizilimlerinin 
neredeyse aynı olması, bu 
duplikasyonun eşitsiz crossing over
ile meydana geldiğini 
göstermektedir.
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RNASE1 ve RNASE1B’nin 
İşlevsel Farklılıkları
• Zhang ve ekibi, iki gen tarafından 

üretilen enzimlerin amino asit 
dizilimlerinde dokuz farklılık tespit 
etti.

• Yandaki şekil, farklı pH seviyelerinde 
RNASE1 ve RNASE1B’nin aktivite 
seviyelerini göstermektedir.

• RNASE1B, douc langur’un ince 
bağırsağındaki düşük pH ortamında 
daha aktif çalışmaktadır.

• RNASE1 ise diğer primat 
RNASE1’leri gibi nötr pH
seviyelerinde optimum aktivite 
göstermektedir.
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RNASE1B’nin Yeni Görevi
• Douc langur’daki RNASE1B, çift sarmallı RNA’yı 

parçalama yetisini kaybetmiştir.

• Çift sarmallı RNA yıkımı, diğer RNASE1 enzimlerinde 
virüslere karşı savunma mekanizması olarak görev 
yapmaktadır.

• Bu değişim, RNASE1B’nin tamamen sindirim sürecine 
adapte olduğunu düşündürmektedir.

• Elde edilen bulgular, gen duplikasyonu sonrası 
RNASE1B’nin sindirim sistemine özel bir fonksiyon 
kazandığını desteklemektedir.
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Paralojik ve Ortolog Genler
• Aynı genom içinde duplikasyonla oluşan ve zamanla 

farklı görevler üstlenen genler paralojik genler olarak 
adlandırılır.

• RNASE1 ve RNASE1B, paralojik genlere bir örnektir.

• Ortolog genler ise ortak bir ata geninden türeyip 
türleşme süreciyle ayrılmış genlerdir.

• Örneğin, douc langur’daki RNASE1 ile insanlardaki 
RNASE1 ortolog genlerdir.
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Yeni Genlerin Retropozisyon 
ile Oluşumu
• Retropozisyon, yeni genlerin oluşumunda önemli bir 

mekanizmadır.

• Heidi Parker ve ekibi (2009), köpeklerde kısa bacaklılık
(kondrodisplazi) ile ilişkili bir geni araştırdı.

• Çalışmalarında, fibroblast büyüme faktörü 4 (fgf4) 
geninin kopyalanmış bir versiyonunu keşfettiler.

• Bu yeni gen, kromozom 18 üzerinde yer alır ve kısa 
bacaklılık ile güçlü bir ilişki gösterir.
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fgf4 Geninin Çiftlenmesi ve 
Kondrodisplazi
• Kondrodisplazisi olan ve olmayan köpek 

ırklarının genomu karşılaştırılmıştır.

• Kısa bacaklı köpeklerde fgf4 geninin bir 
kopyasının kromozom 18 üzerinde bulunduğu 
saptanmıştır.

• Bu genin kopyası intron içermez ve orijinal 
genin bulunduğu bölgeden uzakta 
konumlanmıştır.

• Yandaki şekil, kondrodisplazili ve normal 
köpek ırklarının sınıflandırılmasını 
göstermektedir.
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fgf4 Geninin Retropozisyon ile 
Kazanılması
• fgf4 geninin yeni kopyası, retropozisyon adı verilen bir 

süreçle oluşmuştur.

• Bu süreçte, genetik materyalin bir RNA aracılığıyla 
kopyalanarak DNA'ya geri çevrilmesi söz konusudur.

• Yeni gen, eklemleri oluşturan kıkırdak dokusunda ifade 
edilmektedir.

• fgf4 gen kopyasının bir transpozon içine yerleşmesi, 
genin yeni bir promotör kazanmasına neden olmuştur.
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fgf4 Geninin Evrimsel ve 
Seçilimsel Önemi
• Parker ve ekibi, tüm kısa bacaklı köpek ırklarında bu 

genin aynı lokusta bulunduğunu belirledi.

• Bu durum, genin yalnızca bir kez oluştuğunu ve tüm 
kısa bacaklı köpek ırklarına yayıldığını göstermektedir.

• Modern kısa bacaklı ırklarda, yapay seçilim sayesinde 
genin yüksek frekansta tutulduğu düşünülmektedir.

• fgf4 gen kopyası, köpeklerin fenotipik çeşitliliğini 
anlamada önemli bir örnektir.
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Gen Kopyalanması ve Evrim
• Gen kopyalanması, bireyler arasındaki genomik

varyasyonun önemli bir kısmını oluşturur ve evrim için 
ham madde sağlar.

• Kopya sayısı varyasyonu, bireyler arasında önemli 
genetik farklılıklar yaratabilir ve adaptif evrim için bir 
temel oluşturabilir.

• Seri kopyalanma ve sonrasında gen farklılaşması, koku 
reseptör genleri gibi işlevsel olarak ilişkili geniş gen 
ailelerinin oluşmasını sağlamıştır.
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Yeni Genler Nasıl Ortaya 
Çıkar?
• Çoğu yeni gen, var olan genlerin kopyalanmasıyla 

oluşsa da, bazı genler kodlamayan DNA’dan türeyebilir.

• İnsanlarda, kodlamayan DNA’dan ortaya çıkan yeni 
genlere dair kanıtlar bulunmuştur.

• Knowles ve McLysaght (2009), insan genomunda böyle 
üç örnek belirlemiştir.
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C22orf45 Geninin Evrimi
• C22orf45, yalnızca insanlarda bulunan, işlevi 

bilinmeyen bir gendir ve farklı dokularda aktif olarak 
transkribe edilir.

• Şempanze, goril, orangutan, gibon ve makaklarda 
benzer nükleotid dizileri bulunmaktadır, ancak bu 
türlerde erken durma kodonları nedeniyle işlevsel 
protein sentezlenemez.
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C22orf45 Geninin Evrimi
• En olası açıklama, bu dizinin insanlarla ortak atada 

kodlamayan bir bölge olduğu, ancak insan soyunda bir 
kodlayıcı gene dönüştüğüdür.

• Aşağıdaki şekil beş primat türünde ortak olan erken 
durma kodonları gösterilmektedir.
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Genomda Büyük Ölçekli 
Değişimler
• Genlerde yeni allellerin ve yeni genlerin oluşumunu 

inceledikten sonra, şimdi daha büyük ölçekli genetik 
değişikliklere odaklanacağız.

• Kromozomların büyük bölümlerini veya tüm genomu 
etkileyen mutasyonlar, organizmalar üzerinde köklü 
etkiler yaratabilir.

• Evrimsel süreçte bu tür değişimler, yeni türlerin ortaya 
çıkışında ve büyük genetik çeşitliliklerde rol 
oynayabilir.
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Kromozomal Mutasyonlar ve 
Önemi
• Kromozomal mutasyonlar, DNA’daki tek baz 

değişikliklerinden çok daha büyük ölçekli değişimler 
içerir.

• Bu mutasyonlar genlerin sıralanışını değiştirebilir veya 
genetik materyalin miktarını artırıp azaltabilir.

• Evrim sürecinde önemli rol oynayan iki kromozomal
mutasyon türü vardır: inversiyonlar ve translokasyonlar
(bu sunumda inversiyonlar ele alınacaktır).
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Kromozom İversiyonları Nasıl 
Oluşur?
• İversiyonlar, radyasyon gibi etkenlerin 

neden olduğu çift sarmallı DNA 
kırıkları sonucunda meydana gelir.

• Kırılma sonrası, bir kromozom 
segmenti kopar, ters döner ve orijinal 
yerine tekrar bağlanır.

• Bu olay genlerin kromozom üzerindeki 
sırasını değiştirir ancak genetik 
materyalin miktarını doğrudan 
etkilemez.
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İversiyonlar ve Genetik 
Bağlantı
• Genetik bağlantı (linkage), belirli genlerin birlikte 

kalıtılma eğilimidir.

• Aynı kromozom üzerindeki genler, farklı kromozomlarda 
bulunan genlere kıyasla daha güçlü bağlantı gösterir.

• Mayoz sırasında crossing-over gerçekleştiğinde, bağlantı 
azalır ve yeni allel kombinasyonları oluşur.

• Ancak inversiyonlar, rekombinasyonu engelleyerek 
belirli allel gruplarını birlikte korur.
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Heterozigot İversiyonlar ve 
“Süper Genler”
• Eğer bir birey heterozigot (bir kromozomda inversiyon

var, diğerinde yok) ise homolog kromozomlar mayoz
sırasında yanlış hizalanır.

• Bu durum crossing-over olaylarını nadir hale getirir ve 
içindeki allel kombinasyonları neredeyse değişmeden 
aktarılır.

• Bu şekilde bir grup allel birlikte kalıtılır ve “süper gen” 
olarak adlandırılır.
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İversiyonlar Evrim Açısından 
Önemli midir?
• Drosophila subobscura üzerinde yapılan çalışmalar, 

inversiyonların doğadaki dağılımının rastgele 
olmadığını göstermektedir.

• Bu sineklerin kromozomlarının beşinde en az bir 
inversiyon bulunur.

• İversiyonların frekansı coğrafi enleme ve iklim 
koşullarına bağlı olarak değişir (klinal dağılım).

• Bu durum, belirli inversiyonların belirli çevre 
koşullarında avantaj sağladığını düşündürmektedir.
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Doğal Deney: D. subobscura’nın
Yeni Dünyaya Göçü

• 1978 yılında bu sinekler Güney 
Amerika’da ilk kez görülmüş, 4 yıl 
sonra Kuzey Amerika’da yayılmıştır.

• Eski Dünya’da bulunan 80 
inversiyonun yalnızca 19 tanesi Yeni 
Dünya’da bulunmuştur.

• Yeni Dünya’da sinekler kısa sürede 
yayılmış ve eski dünyadaki 
inversiyon-klinleriyle aynı eğilimleri 
geliştirmiştir.

• Bu durum, inversiyon dağılımının 
tesadüfi değil, doğal seçilimin bir 
sonucu olduğunu göstermektedir.
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İversiyonlar ve Vücut Büyüklüğü 
Üzerindeki Etkileri

• D. subobscura laboratuvar ortamında küçük vücutlu 
sinekler üretildiğinde, bu sineklerin sıcak ve kuru 
iklimlerde bulunan inversiyonlarla homozigot hale 
geldiği gözlemlenmiştir.

• George Gilchrist ve ekibi (2004), Kuzey Amerika, Güney 
Amerika ve Avrupa’daki sinek popülasyonlarında 
parallel vücut büyüklüğü-klinaları bulmuştur.

• Bulgular, inversiyon içindeki allellerin vücut 
büyüklüğünü etkileyebileceğini ve doğal seçilimin soğuk, 
nemli iklimlerde büyük vücutlu sinekleri, sıcak ve kuru 
iklimlerde küçük vücutlu sinekleri seçtiğini 
göstermektedir.
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Sonuç – İversiyonlar Neden 
Önemlidir?
• İversiyonlar, kromozom üzerindeki allel gruplarını 

birbirine sıkıca bağlayarak evrimsel süreçte büyük rol 
oynar.

• Doğal seçilim, belirli iklim koşullarına uygun olan allel
kombinasyonlarını koruyarak süper genler oluşturabilir.

• D. subobscura çalışmaları, inversiyonların genetik 
adaptasyonda kritik olduğunu güçlü bir şekilde 
desteklemektedir.
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Kromozom Sayısındaki 
Değişimler
• Mutasyonlar en geniş ölçekte tüm kromozom setlerini 

etkileyebilir.

• Mayoz I sırasında homolog kromozomlar ayrılmazsa 
veya mayoz II’de kardeş kromatidler düzgün 
ayrışmazsa, oluşan hücreler ana hücrenin iki katı 
kromozom sayısına sahip olabilir.

• Bitkilerde, üreme hattı ayrı olmadığı için benzer 
mutasyonlar gamet oluşumuna kadar süren mitotik
bölünmeler sırasında da meydana gelebilir.

• Bu tür mutasyonlar, normalde haploid gametlerin 
oluştuğu türlerde diploid gametlerin meydana gelmesine 
yol açabilir.
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Kromozom Sayısının İkiye 
Katlanması ve Sonuçları
• Kromozom sayısının iki katına çıkması 

durumunda, diploid gametler üreten 
bireyler kendi kendini dölleyebilir.

• Yandaki şekil, diploid gametler üreten bir 
bireyin kendi kendini döllediğinde nasıl 
tetraploid (4n) bir yavru oluşturabileceğini 
göstermektedir.

• Eğer bu yavru kendi kendini döller ya da 
diploid gamet üreten bir ebeveyni veya 
tetraploid kardeşiyle çiftleşirse, tetraploid
bireylerden oluşan bir popülasyon ortaya 
çıkabilir.
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Poliploidi ve Dağılımı
• İkiden fazla kromozom setine sahip organizmalar 

poliploid olarak adlandırılır.

• Poliploidi türleri: Tetraploid (4n), hekzaploid (6n), 
oktoploid (8n) ve daha fazlası olabilir.

• Poliploidi bitkilerde yaygın, hayvanlarda ise nadirdir. 
Bunun temel nedeni, bitkilerde kendini dölleme olayının 
hayvanlara göre daha sık görülmesidir.

• Çiçekli bitkilerin neredeyse yarısı ve eğrelti otlarının 
büyük çoğunluğu poliploid atalara sahiptir.

(S
. 
F

re
e
m

a
n

 &
 J

.C
. 
H

e
rr

o
n

)
P

ro
f.

 D
r.

 B
e
k

ta
ş 

T
E

P
E

98



Hayvanlarda Poliploidi
• Poliploidi bazı hayvan gruplarında da görülebilir.

• Toprak solucanları ve bazı yassı solucanlar gibi hem 
erkek hem de dişi üreme organlarına sahip ve kendini 
dölleyebilen türlerde poliploidi gözlemlenebilir.

• Ayrıca, partenogenez yoluyla döllenmesiz üreyebilen 
bazı böcekler, kabuklular, kelebekler, karidesler, altın 
balıkları ve semenderler gibi türlerde kromozom ikiye 
katlanması meydana gelebilir.
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Poliploidinin Evrimdeki Rolü
• Poliploidi, evrim açısından önemli bir mutasyon 

türüdür.

• İlk olarak, yeni türlerin oluşmasına katkıda bulunabilir.

• İkinci olarak, hücre boyutunu, hücre geometrisini ve gen 
dozajını değiştirerek bireylere yeni fenotipler
kazandırabilir.

• Bu yeni fenotipler, organizmaların yeni çevrelere uyum 
sağlamasına ve bu alanları kolonize etmesine yardımcı 
olabilir.
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Poliploidi ve Türleşme
• Genomun iki katına çıkması, yeni türlerin oluşumunu 

tetikleyebilir.

• Tetraploid ve diploid bireylerin çiftleşmesi triploid
yavrular oluşturur.

• Triploid bireyler, homolog kromozomlar uyum 
sağlayamadığı için düşük doğurganlığa sahiptir.

• Tetraploid bireyler kendi aralarında çiftleştiğinde ise 
tam verimli yavrular oluşur, bu da türleşmeye yol 
açabilir.
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Genom Çoğalması ve Uyum
• Poliploidi, yeni ortamlara uyum 

sağlama yeteneğini artırabilir.

• Justin Ramsey, yarrow bitkisi 
üzerinde bir ortak bahçe deneyi 
gerçekleştirdi.

• Tetraploid bireyler kıyı otlaklarında 
ve ormanlarda, hekzaploidler ise 
kumullarda yaşar.

• Hekzaploid bireylerin tetraploid
atalarından türediği ve bu ploidinin
kurak alanlara uyum sağladığı 
düşünülmektedir.
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Poliploidi ve Hayatta Kalma
• Ramsey, tetraploid, yeni oluşmuş 

hekzaploid (neo-hekzaploid) ve doğal 
hekzaploid bitkileri kumullarda 
yetiştirdi.

• Üç yıl boyunca yapılan gözlemler, 
hekzaploidlerin kumullarda 
tetraploidlerden daha iyi hayatta 
kaldığını gösterdi.

• Neo-hekzaploidler de tetraploidlerden
daha başarılıydı, ancak doğal 
hekzaploidler kadar avantajlı değildi.

• Çiçeklenme zamanı açısından da neo-
hekzaploidler, tetraploidler ve 
hekzaploidler arasında bir ara 
konumdaydı.
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Poliploidinin Evrimdeki Rolü
• Ploidi düzeyindeki değişimler bireylerin fenotipini

doğrudan etkileyebilir.

• Yeni bir ploid seviyesine sahip bireyler, doğal seçilim 
yoluyla daha iyi uyum sağlayabilir.

• Mutasyon, evrim için ham madde sağlar ve poliploidi
bunun önemli bir örneğidir.

• Gelecek bölümlerde mutasyonların sıklığı ve 
organizmaların uyum yeteneği üzerindeki etkileri ele 
alınacaktır.
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Mutasyon Oranları ve 
Uygunluk Üzerindeki Etkileri
• Mutasyon oranları ve mutasyonların organizmalar 

üzerindeki etkilerini incelemek zordur.

• Bunun nedeni, mutasyonların nadir görülmesi ve çoğu 
zaman etkilerinin çok belirgin olmamasıdır.

• Son yıllarda DNA dizileme ve genetik mühendislikteki 
gelişmeler sayesinde, bu konular daha hassas şekilde 
araştırılmaya başlanmıştır.
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Mutasyon Oranlarının 
Belirlenmesi
• Geleneksel yöntemlerde, belirli genlerdeki 

mutasyonların fenotip üzerindeki etkileri incelenerek 
mutasyon oranları tahmin edilirdi.

• Günümüzde, tüm genomlar hızlı ve düşük maliyetle 
dizilenebildiği için mutasyon oranları daha doğrudan 
ölçülebilmektedir.

• Mutasyon birikim deneyi (mutation accumulation
experiment) bu amaçla kullanılan yaygın bir yöntemdir.
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Arabidopsis thaliana Üzerinde 
Mutasyon Deneyi
• Stephan Ossowski ve ekibi (2010), Arabidopsis thaliana

bitkisi üzerinde bir mutasyon birikim deneyi 
gerçekleştirdi.

• Ortak bir atadan türetilmiş beş soy hattı, 30 nesil 
boyunca yetiştirildi ve her nesilde rastgele seçilen bir 
tohumla devam ettirildi.

• Bu süreçte doğal seçilim tarafından elenmeyen 
mutasyonlar birikti.

• Araştırmacılar, soy hatlarının genomlarını ortak 
atalarının genomuyla karşılaştırarak toplamda 99 baz 
değişimi ve 17 ekleme/silme (indel) tespit etti.

• Bu veriler kullanılarak mutasyon oranları hesaplandı.
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Farklı Organizmalar Arasında 
Mutasyon Oranları
• Aşağıdaki şekil, Arabidopsis thaliana ve diğer 

organizmalardaki mutasyon oranlarını özetlemektedir.

• Bazı tahminler tüm genom üzerinden, bazıları ise 
temsilî genler üzerinden yapılmıştır.
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Farklı Organizmalar Arasında 
Mutasyon Oranları
• Mutasyon oranları organizmalar arasında büyük 

farklılık gösterir ve evrimsel süreç içinde değişebilir.

• Ekleme ve silme (indel) oranları da baz değişimleriyle 
karşılaştırılabilir seviyelerdedir, ancak organizmadan 
organizmaya değişiklik gösterir.
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Farklı Organizmalarda Ekleme ve 
Silme (Indel) Oranları

• Drosophila melanogaster: Her üç baz değişimine 
karşılık bir indel gözlemlenmiştir.

• İnsanlar: Her 17 baz değişimine karşılık bir indel
olduğu tahmin edilmektedir.

• Caenorhabditis elegans: Baz değişimlerinden daha 
fazla indel meydana gelmektedir.

• Bu oranlar, organizmaların genom yapısına ve 
mutasyon mekanizmalarına bağlı olarak değişiklik 
göstermektedir.
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Gen Kopyalama ve Mutasyon 
Oranları
• Gen kopyalanma olaylarına dair doğrudan ölçülen 

oranlar azdır.

• Ancak, bireyler arasındaki gen kopya sayılarındaki 
varyasyon, bu olayın oldukça sık gerçekleştiğini 
göstermektedir.

• C. elegans üzerinde yapılan bir çalışmada, her gen için 
nesil başına 1.2 × 10⁻⁷ oranında kopyalanma olduğu 
hesaplanmıştır.

• Bu sonuçlar, gen kopyalanmasının baz değişimlerinden 
daha sık olabileceğini göstermektedir.
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İnsanlarda Mutasyon Oranı
• İnsanlarda mutasyon oranı düşük olmasına rağmen, 

genom büyüklüğü nedeniyle nesil başına önemli sayıda 
mutasyon birikir.

• Ortalama bir insan genomunda, her nesilde yaklaşık 36 
nokta mutasyonu meydana gelir.

• Bu hesaplama, insan genomundaki 3.2 milyar baz çifti 
ile baz değişim oranının çarpılmasıyla elde edilmiştir.
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İnsanlarda Germ-Hattı 
Mutasyonları
• Donald Conrad ve ekibi (2011), 

ebeveyn ve çocuk genomlarını 
karşılaştırarak germ-hattı mutasyon 
oranlarını belirlemiştir.

• İlk ailede, kız çocuk 49 yeni mutasyon 
almıştır; bunların çoğu babadan 
gelmiştir.

• İkinci ailede, kız çocuk 35 yeni 
mutasyon almıştır; bunların çoğu 
anneden gelmiştir.

• Araştırma, erkek ve kadın germ
hücrelerinde mutasyon oranlarının 
farklı olabileceğini göstermektedir.

• Ayrıca, bireyler arasında da mutasyon 
oranlarında farklılıklar olduğu 
gözlemlenmiştir.
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Mutasyonların Fitness
Üzerindeki Etkisi
• Ronald Fisher, 1930 yılında, fitness’i etkileyen 

mutasyonların çoğunun zararlı olduğunu öne 
sürmüştür.

• Virüsler üzerinde yapılan çalışmalar, mutasyonların 
fitness üzerindeki etkilerini en kapsamlı şekilde ortaya 
koymaktadır.

• Site yönlendirilmiş mutagenez yöntemi ile virüs 
genomlarına rastgele nokta mutasyonları eklenmiş ve 
mutant suşların fitness değerleri incelenmiştir.
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Virüslerde Mutasyonların 
Fitness Dağılımı
• Bakteriyofaj f1’in genomunda rastgele 100 nokta 

mutasyonu oluşturulmuş ve fitness değerleri 
karşılaştırılmıştır.

• Mutasyonların yaklaşık dörtte biri letaldir (ölümcül), 
%40’tan fazlası nötrdür.
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Virüslerde Mutasyonların 
Fitness Dağılımı
• Zararlı mutasyonlar en yaygın grubu oluştururken, 

sadece iki mutasyon faydalı bulunmuştur.

• Bu bulgular, mutasyonların büyük çoğunluğunun 
olumsuz etkiler taşıdığını gösterir.
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Mayalarda Mutasyon Birikimi 
Çalışması
• Saccharomyces cerevisiae (bira mayası) kullanılarak 144 

mutasyon birikim hattı oluşturulmuştur.

• Mayalar, optimal koşullarda 1.012 nesil boyunca 
büyütülmüş ve ardından haploid sporlar üretilmiştir.
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Mayalarda Mutasyon Birikimi 
Çalışması
• 14 mutasyon hattı, haploid evrede hayatta 

kalamamıştır. 75 hat, atalara benzer fitness
göstermiştir.

• 35 hat zararlı ancak ölümcül olmayan mutasyonlar 
taşırken, 20 hat (%14) faydalı mutasyonlara sahip 
bulunmuştur.
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Doğal Koşullarda Mutasyon 
Etkileri: Thale Tere Çalışması
• Arabidopsis thaliana üzerinde 100 mutasyon birikim 

hattı oluşturulmuş ve bitkiler doğal ortama ekilmiştir.

• Bitkiler, hem kendi aralarında hem de doğal bitki 
topluluğu ile rekabet etmiştir.

• Çoğu mutasyon hattında nötr veya zararlı mutasyonlar 
görülmüştür, ancak beklenenden fazla faydalı mutasyon 
tespit edilmiştir.
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Bitkilerde Faydalı Mutasyon Oranının 
Yüksek Olmasının Nedenleri

• Germ hattının olmaması: Somatik hücre bölünmeleri 
sırasında zararlı mutasyonlar elenebilir.

• Polen aracılığıyla doğal seçilim: Bitkilerde bazı 
genler polende ifade edilir, bu da zararlı mutasyonların 
elenmesine yardımcı olabilir.

• Adaptasyon farkı: Kullanılan atalar 50 yıldır 
laboratuvar koşullarına adapte olmuş olabilir, bu da 
doğal ortama geri döndüğünde bazı mutasyonların 
faydalı hale gelmesini açıklayabilir.
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Mutasyonların Genel Kalıpları 
ve Evrimsel Sonuçları
• Mutasyonlar dört gruba ayrılır: letal, zararlı, nötr ve 

faydalı.

• Zararlı ve letal mutasyonlar, faydalı mutasyonlardan 
çok daha fazladır.

• Bu dengesizlik, evrim sürecinde doğal seçilimin önemini 
vurgular.
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Mutasyonlar ve Evrim 
Arasındaki Denge
• Doğal seçilim yaşamayan bir popülasyon, zamanla 

ortalama uyum gücünde düşüş gösterir.

• Yararlı mutasyonlar nadir olsa da, doğal seçilim altında 
olan bir popülasyonun ortalama uyum gücü zamanla 
artabilir.

• Bu durum, Caenorhabditis elegans üzerinde yapılan 
deneylerle gösterilmiştir.
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C. elegans ile Mutasyon 
Birikimi Deneyleri
• C. elegans hem erkek hem dişi üreme organlarına 

sahiptir ve kendini dölleyebilir.

• Dee Denver ve ekibi, tek bir ortak atadan türetilmiş 
mutasyon birikim hatları oluşturmuştur.

• Bu hatlar, doğal seçilimin etkisini en aza indirecek 
koşullarda yetiştirilmiştir: optimal sıcaklık, bol besin, 
düşük rekabet ve yırtıcı/ parazit yokluğu.
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Mutasyonların Birikimi ve Uyum 
Gücü Üzerindeki Etkileri

• 214 nesil boyunca, mutasyon birikim hatlarındaki 
bireylerin yetişkinliğe ulaşma oranı düzenli olarak 
ölçülmüştür.

• Kırmızı noktalar ve en iyi uyum çizgisi, genetik 
kalitenin düşmesiyle uyum gücünün azaldığını 
göstermektedir.

• Bazı soylar tamamen yok olmuştur.
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Kontrol Gruplarında Doğal 
Seçilimin Rolü
• Aynı atadan türetilmiş kontrol hatları ise her nesilde 

çok sayıda bireyden türetilmiştir.

• Yeni mutasyonlar doğal seçilime tabi tutulmuş, kötü 
uyum sağlayan mutasyonlar elenmiştir.

• Siyah noktalar ve en iyi uyum çizgisi, genetik kalitenin 
korunduğunu göstermektedir.
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Seçilimin Geri Kazanımı ve 
Uyum Gücünün Artışı
• 240. nesilden sonra, Estes ve Lynch, mutasyon birikim 

hatlarından "iyileşme hatları" oluşturdu.

• İlk nesilde tek bir bireyle başlayan hatlar, sonraki 
nesillerde çok sayıda bireyle devam ettirildi.

• Tek genetik çeşitlilik kaynağı, deney sürecinde ortaya 
çıkan yeni mutasyonlardı.
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Evrim Sürecinde Uyum 
Gücünün Hızlı Artışı
• Yararlı mutasyonlar, yüksek uyum gücü sağladıkları 

için popülasyon içinde hızla yayılmıştır.

• 80 nesil içinde, iyileşme hatlarının ortalama hayatta 
kalma oranı kontrol hatlarıyla eşitlenmiştir (Şekil-Mavi 
noktalar).

• Bu durum, doğal seçilimin zararlı mutasyonları eleyerek 
avantajlı olanları koruduğunu göstermektedir.
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Mutasyon-Seçilim Dengesi ve 
Evrimsel Sonuçlar
• Tüm popülasyonlar sürekli fakat düşük bir hızda 

mutasyonlara maruz kalır; çoğu zararlıdır.

• Doğal seçilim, zararlı mutasyonları eleyerek türlerin yok 
olmasını engeller.

• Modern insan, doğal seçilimden büyük ölçüde 
yalıtılmıştır; bu durum gelecekte genetik uyum gücünü 
nasıl etkileyecektir?

• Mutasyon ve seçilim arasındaki denge, ilerleyen 
bölümlerde tekrar ele alınacaktır.
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