KALITIM (GENET IK)
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Varyasyon

Diinya binlerce canli yasamaktadir. Bu organizmalar baz 6zellikleri
bakimindan birbirlerine benzerlik g ésterirken bir cok 6zellik yéniinden
oldukga farklidirlar.

Ayni tirlin bireyleri arasinda veya ayni ana babanin yavrulari arasinda
bile gortlen bu farkliliklara “varyasyon” adi verilmektedir. Ornegin

m Boy,
m Zekadizeyi
m Goz rengi ve sac sekli gibi dzellikler

Bu cesit belirli varyasyonlarin yani sira asagidaki gibi fazlaca dikkat
¢ekmeyen varyasyonlarda bulunmamaktad Ir.

Kulak memesinin bitisik yada ayr1 olmasi,

Dilin boyuna kivrilip kivriimamasi,

Bazi kimyasal maddelerin tadini degisik sekillerde algilayabilme,
Kirmizi yesil renk korltigu

El ve ayak parmaklarinin normalden fazla olmasi
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Genetik ¢alismalarda kullanilan model canlilar

Rapid Reproduction

Produce large # of
offspring)

Few chromosomes
Ease of propagation
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Benzerlik ve farklilik
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Genetik bilimi

Ozelliklerin ana babadan (ebeveynlerden) yavrular ina aktariimasi olayina
“kalitim” denir.

Bir bireyin ebeveynlerinden ald g ve kendisinin de ¢ocuklarina gecirecegi
ozellikleri yani kalitsal ©zellikleri ve bunlarin aktarihs mekanizmalarini
inceleyen bilim dalina “genetik” ad1 verilir.

Genetik bilimi
= Canlinin i¢ ve dis 6zelliklerini nasil kazandigini,
m Ebeveynlerine ve diger akrabalarina nicin benzedigini
m Dogadaki bitki ve hayvanlarin gdsterdigi sonsuz varyasyonun
neden ileri geldigini agiklamaya c¢alisan bilimdir

Bir canlinin gen yapisi, genetik 6zellikleri veya baska bir deyisle genotipi
fenotip denilen gorilen, fark edilen 6zelliklerinin (renk, sekil, boy vs.)
ortaya cikisini saglar.
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Gregor Mendel (1822-1884)

Kalitimin nasil isledigi konusunda
ilk calismalar, 1865'te Avusturyali
ve cok az taninmis bir rahip olan
Gregor Mendel tarafindan
baslatilmistir

Mendel calismalarini bugtinkii Cek
Cumhuriyeti'nde Brno'da (tarimsal
bir bélge) rahiplik yaptigi
manastirin bahcesinde yetistirdigi
bezelyeler tzerinde yapmis ve 8
yillik calismalarinin sonucunu, bir
rapor halinde agiklamistir

Mendel rahiplik disinda matematik
ve tabii bilimler 6grenimi de
yapmistir
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Mendel’in bezelyede sectigi 7 karakter

Mendel bezelyelerle yaptigi caprazlama deneylerinde bu bitkinin
7 farkh 6zelliginin kahtimini incelemistir.

Tohum bigimi (diizgtin veya burusuk)

Tohum rengi (yesil veya sari)

Petal rengi (mor veya beyaz)

Meyva kabugu bicimi (siskin veya dar)

Meyva kabugu rengi (yesil veya sari)

Ciceklenme durumu (aksiyal veya terminal)

Govde boyu (uzun veya kisa)

Mendel deneylerini yaptigi sirada hiicre, kromozom ve genler
hakkinda fazla bir bilgi mevcut degildi. Onun ortaya koydugu
prensipler sadece ciftlesme deneylerinden elde edilen verilere
dayaniyordu.
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Mendel’in bezelyede sectigi 7 karakter
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Mendel neden basarili oldu?

Mendel’den 6nceki donemde kalitim olay! ile ilgilenen arastiricilar bu
calismalarinda pek basarili olamamistir.

Onlarin  basarisizliklarinin en 6nemli nedeni yaptiklari denemeler
sirasinda organizmanin biitiin ézelliklerini géz éniinde bulundurmalari ve
gozlemlerinin kay itlarini guvenilir bir sekilde tutamamis olmalaridir.
Mendel'in basarisi ise;

1. Her caprazlama sirasinda vyalnizca bir yada birkac ozellk (zerinde
durmasindan

~

Kontrollii caprazlamalar yaparak gozledigi sonuclarin kayitlarini dikkatle
tutmasindan

3. Cesitli genetik farkliliklari kontrol eden faktor adini verdigi partikillerin

varligini kabul etmesinden kaynaklanmaktad ir.

Her hangi bir 6zelligin kalitim mekanizmasini 6grenmek icin bu 6zelligin
birbirine zit iki varyasyonunu ayri ayri tasiyan iki ebeveyni caprazlayip
meydana gelen yavrulardaki varyasyonu yalnizca bu ozellik agisindan
degerlendirmek gerekir.
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Mendel’in bezelyede sectigi 7 karakter

Saee coioe (inierior)

Frund

Prasee potas
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Mendel’in bezelyeler Uizerinde yapti§i deneyler
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Terminoloji

Gen: Bir karakteri temsil eden ve bu
karakterin yavru dollere aktariimasini
saglayan DNA parcasina gen adi verilt
Alel Gen: Bir karakteri temsil eden
kromozomlarin karsilikli bolgelerinde
(Iokuslarda) bulunan iki gen ciftine alel
gen adi verili.

Cok Alellik: Ayni karakteri temsil eden
ikiden fazla gen bulunmasna cok alellik
adi verilir

Homolog Kromozom: Karsilikli
bolgelerinde (lokuslarinda) ayni karakteri
temsil eden ve biri anadan digeri
babadan gelen iki gen bulunduran
kromozomlara homolog kromozom denir

Genotip: Bir canlinin sahip oldugu genler
topluluguna genotip adi verili

Homolog kromozomlar
(biri yumurtadan; biri spermdef)

~— Agene locus (i.e. location)

Apair of alleles

~— Three pairs of genes

Fenotip: Bir canlinin gozle gorilebilen
tim zelliklerine fenotip adi verili
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Canlilar alemindeki gen say s

Bakteri NA 4,288

Yeast 16 6,022

Yuvarlak

5 14,000
solucan

Meyve

S 4 15,000
sinegi

Dicot plant 5 25,000

Fare 40 100,000

insan 23 100,000

Pea 7 30,000
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Hamolngous

H
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Allele for purple flowers

Locus for flower-color gone

. Gen
Kromozom 6 Kromozom 6
Maternal DNA Paternal
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Terminol oji

Homolog Karakter (Ari D8l): Bir kromozomun
karsilikli bolgelerinde (lokuslarinda) ayni
ozellikte iki alel gen bulunmasi olayina homolog
karakter denir. Bu iki alel gen karakter
olusumunda ayni yonde etki ederler
Heterozigot Karakter (Melez DGl): Bir
kromozomun karsilikli bolgelerinde
(lokuslarinda) farkli ozellikte iki alel gen
bulunmasi olayina heterozigot karakter denir

Bu iki alel gen karakter olusumunda zit yonde
etki ederler

Baskin Gen: Bir karakterin olusumunda etkisini
her zaman gdsteren gene baskin gen denir.
Buyiik harfle gosterilir

Gekinik Gen: Bir karakterin olusumda ancak
homozigot ise etkisini gsterebilen gene cekinik
gen denir. Kigik harfle gésterili

Bagimsiz Gen: Bir ift kromozom (zerinde
sadece bir alel gen bulunmas olayina bagimsiz
gen denir

Bagh Gen: Bir cift kromozom tzerinde birden
fazla alel gen bulunmasi olayina bagli gen denir
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Bagimsiz Genlerin Gametlere Aktar ilmasi

Homozigot Karakterlerde

= Homozigot karakterlerde her - ) e A}
durumda bir gamet olusur ve ( H“ ) — ( {" |
olusan gamet kromozom Ml 2
ciftlerinden bir tanesini alir.

Heterozigot Karakterlerde

m Bir gesit heterozigot @
kromozomdan devaml iki R (D
cesit gamet olusur.

(AEE } kh R
A
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m |ki heterozigot kromozom
ciftinden dort cesit gamet
olusur

Bagli Genlerin Gametlere Aktar Ilmasi

Homozigot Karakterlerde:

m Homozigot karakterlerde her
durumda bir ¢esit gamet
olusur

Heterozigot Karakterlerde:

m Heterezigot karakterlerde
Krosing - Over olup
olmamasina bagl olarak iki
degisik sekilde gamet
olusumu gergeklesir

Krosing - Over'siz
heterezigot karakterlerde
iki cesit gamet olusur
Krosing - Over'li
heterezigot karakterlerde
2n gesit gamet olusur.
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Genetik Caprazlamalar

Genetik caprazlamada gametlerin genotipleri belirlenir ve birbirleri
ile kartezyen carpim yapilarak olusacak bireylerin genotip ve
fenotip oranlari bulunur. Caprazlama sonucunda olusacak genotip
ve fenotip sonuglari "%" (ylizde) oranlar seklinde belirlenebilinir.
Caprazlama yapilirken takip edilmesi gereken yol asagidaki gibidir

m Her gen icin kullanilacak simgeler belirlenir.

= Genlerin bagimh yada bagimsiz oldugu belirlenir.

m Genlerin homolog kromozomlar tzerindeki dizilimi g0osterilip
atalarin genotipi yazilr.

m Gametler olusturulur.

m Gametler birbiriyle caprazlanarak olasi bireylerin genotiplari
bulunur.

m Bireydeki genotip ve fenotip oranlari belirlenir.

Aralk 08 Dr. Hasan KOG 1




Monohibrit caprazlama

Tek bir karakter bak imindan iki gametin
caprazlanmasina monohibrit caprazlama R
denir.

Sari ve yesil renk alel genine sahip iki
bezelye tohumu gametinin birle smesi ile
olusacak yeni tohumun renklenmesi
isleminde gergeklesebilecek fenotip ve
genotip oranlari nasil olur?

Sari renk yesil renge gore baskin oldugu
icin renkler ayni harfle, fakat baskin olan
sari renk buyik (S), ¢ekinik olan yesil
renk kiiclik harfle (s) gosterilecek.

Sonug:
m Fenotip Orani: % 100 Sari
m Genotip Orani: % 100 heterozigot
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Monohibrit caprazlama
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Dihibrit Caprazlama

iki karakter bakimindan e
heterozigot iki gametin Farental :.:.,
caprazlanmasina dihibrit e e
caprazlama denir. orpiie /’J ip
Yukaridaki tohum 6rnegimize bir A
de uzunluk (Y), kisalik (y) geni it y "
o
ekleyerek yeniden c¢ozelim. 7
Sonug: [P p—
7
m Fenotip Orani: %100 Sari Uzun i namon o h
m Genotip Orani: %100 it 2
Heterozigot Sari Uzun Vo of // 7

7, punciypes: w5 1y
F. penalpiss ab srcim pebin soes
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Monohibrit caprazlama

Yukaridaki tohum ornegini
gametlerin her ikisi de heterozigot
ve sari olacak sekilde degistirerek
yeniden ¢ozelim

Sonug:

= Fonotip Orani: %75 sari, %25
yesil

= Genotip Orani: %25 homozigot
sarl, %50 heterozigot sari, %25
homozigot sari

F2 genotypes
m 1/4SS
m 1/2Ss
m 1/4ss

F2 phenotypes
= 3/4 smooth
= 1/4 wrinkled
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Kontrol caprazlamasi (Geri caprazlama)

Genotipin bilinmeyen ! s
baskin fenotipli bireyin, V'

¢ekinik bireyle
caprazlanmasidir.
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Dihibrit Caprazlama

F2 generasyonundaki
dagilma orani:

9:3:3:1
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Dihibrit Caprazlama Trihibrit ¢caprazlama

@ o 64 combinations of 8
different gametes

27 different genotypes
8 different phenotypes

Sparre
(2x2x2)
Predicted ratio of
phenotypes =
" 27:9:9:9:3:3:31
o i D @
RIRTARTANT
vl e i
etk s 331
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Cok alellik Eksik baskinlik

oo el gon o ko e e =
fazla allel gen ile kontrol by Multiple Allsles eden genc ciftlerinde e e B
: S 5 ;
edllme&dw. QOK ?"'F.”‘k (oo Greup) R oo Cls birinin digerine tam oo
gosteren bir dzelligin i
baskin olmamasi ¢

olusturacagi genotip
cesitliligi soyle
hesaplanir:nx (n + 1) :
2. n burda allel sayisini

durumudur.
o B

m CR CR: Red Petals

m CR CW: Pink Petals '

snwse

™ Al
gosterir. . o e
1 o m CW CW: White Petals == ’*—c 8 |
o ot | o
L b
£hC* | cve
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Eksik baskinlik Eksik baskinlik

Hair texture in
Caucasians

Curly hair is shaped like
an elongated oval and
grows at a sharp angle
to the scalp.

RR: curly
Rr: wavy
rr: straight
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Mendel kanunlari

Ayni karakterler bakimindan fark gosteren iki homozigotun
caprazlanmasindan meydana gelen melezlerin  genotipleri
birbirinin ayn1, yani izotiptir (izotipi kanunu).

Bir melezde gamet meydana gelirken genler ve aleller birbirinden
ayrildiginda her gamet her gen ¢ifti bakimindan sadece birini
tasir. Gametlerde hangi genlerin bir araya gelece gi tesadife
baglhdir (bagimsiz dagiima kanunu)

Bir melez, olabilecek bitiin gametleri esit oranlarda meydana
getirir. Bunlarin her birinin, karsi cinsten bir gametle birlesme
olasihgr aynidir.

Bir melezin, kendi genetik yapisinda olan baska bir bireyle

caprazlanmasi sonucunda meydana gelen dolde, o melezin
hibritlik derecesini bagl olarak belli bir ayrilma orani gordlir.
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Eseye bagli kalitim

XX Kadin
XY Erkek

Hemofili ve renk korlugu
X geni ile taginir.

Kulak killihgr, yapisik
parmaklilk, balik
pullulugu Y geni taginan
karakterlerdir.
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Hemofili

Inheritance of Hemaphilia
“Camvier” Modhr nd Fathar Withaut Homophilia

Parents
+ [ Wother with
MNormal
aL! Hemoghilla Pt
L xx XY
Fathr Mother
(withiut {oaies for
hemozhia)  Remophie gans)
Eid b
. e fe. e
h feamer for h L .
hemophial  emoph noyfie)  hemophia
otk L B ) X Y[ XY
S Camier  Camier  Hemophilia Hemophills
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Kromozom Yapisi Mutasyonlar

Delesyon
Duplikasyon
inversiyon
Translokasyon

Defisyens
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Mutasyon

Cevre kosullar tarafindan meydana getirilen ani ve kalitsal
degismelere mutasyon denir.

Mutasyon genetik cesitlenmeye neden olan énemli bir olaydir.
Mutasyonlar ya kendiliginden olur veya deneysel olarak
meydana getirilebilir. Deneysel mutasyonlar x, alfa, beta, gama
isinlari, ultraviyole (U.V.) 1sik, elektron, nétron bombardimarilari
gibi kimyasal etkenlerle veya asin fiziksel etkenlerle meydana
gelebilir.

Mutasyona neden olan etkene mutagen ve mutasyona ugrayan
bireye mutant adi verilir.

Mutasyonlar baslica g tipe ayilabilir

= Kromozom yapisi mutasyon,

= Kromozom sayIsl mutasyon,

Gen mutasyonu.
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Kromozom Sayisi Mutasyonlari

= Kromozomlarin sayisinda degismelere neden olan mutasyonlar da iki sekilde
olabilir: Euploidi (6ploidi) ve Aneuploidi (anoploidi).

= Oploidi: Bu tip mutasyonlarda bir bireyin b tittin hticreleri ya gametlerdeki kadar,
yani (n) sayida (bir takim), kromozoma sahiptir, buna monoploidi denir. Yahutta
(dn) in tam katlar1 halinde 2n, 3n, 5n gibi kromozoma sahiptir, buna da poliploidi

enir.

= Monoploidi bireyler déllenmemis yumurtalarin partenogenezle cogalmasl
sonucu olusurlar. Ornegin, balarilari, yaprakbitleri. Monoploidi bitkilerde de
goruldr. Boyle bitkiler diploit olanlara benzerse de onlardan daha k tcukturler.

= Poliploidi ise ya mayoz gecirmis diploit gametlerin birbirleriyle veya normal (n)
gametlerle birlesmesinden meydana gelir, yahutta zigotun ilk mitoz béltinmesi
sonucu olusan iki kromozom takiminin sitokinezle iki ayri hiicreye gitmeyip bir
arada kalmasindan kaynaklanir. Bitkilerde 3n, 4n gibi ki¢lik katsayili poliploidler
diploitlerden daha iridirler. Bitkilerde ¢ok rastlanmakla beraber poliploidi durumu
hayvanlarda daha az gorulir. Zira bu durum otozomlarla, gonozomlar (esey
kromozomlan) arasindaki dengeyi bozdugundan eseyli Gremeyi engeller.

®  Andploidi: Bir kromozom takimindan sadece birinin veya bir kacinin sayisinin
eksik veya fazla olmasidir. Egerdiploit bir bireyin bir kromozomu eksikse (2n-I)
buna monosomi, iki kromozomu eksikse (2n-2) nullisomi adi verilir.
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m  Aksine bir kromozomu fazla ise (2n + 1) trisomi, iki kromozomu fazla
ise (2n+ 2) tetrasomi veya cok kromozomu fazla olmasi olayina
polisomi denir.

® Insanlarda bazen 21. kromozom homologu ile beraber yumurtada kalir.
Bu yumurtanin déllenmesi sonunda 47 (2n + 1 veya 46 + 1)
kromozomlu bir zigot meydana gelir.

®m Boyle trisomik zigottan olusan bebeklerin damaklari dar, elleri biyik,
gozleri mongol tipindendir (mongolizm). Akciger ve kalp bozukluklari
oldugundan cogu kez bir yasindan once olirler. Yasayabilenlerin de
iskelet sistemleri bozuk, zekalar geridir.

m Boyle ¢ocuk dogurma orani 40 yasindan yukan kadinlarda yuksektir.
Insanlarda bir kromozomun eksik olmas I olayina veya monosomiye de
rastlanir. Tumer hastali§i denen bu durumdaki insanlarda 46 yerine 45
kromozom bulunur. Otozomlar tamdir, ancak esey kromozomlarindan Y
kromozomu yoktur.

®m  Sadece bir X kromozomuna sahiptirler (44 + X). G orunusleri kadin
olmakla beraber bdyle insanlarin ovaryumlan gelismez, uterus ve
oviduktlari kiicuiktur, menstruasyon gérmezler.
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Gen Mutasyonlari

|

® Bu tip mutasyonlarda genin kromozom (Uzerindeki
yeri degismez ancak yapisindaki nukleotit ¢iftlerinin
sayisal orani veya dizilisi degisir.

m Ornegin, genin kapsaminda bulunan A -T nukleotit
ciftinin S -G ¢iftinin sayisina orani (A + T 1 5 + G)
degisir. Bu durum bazen kendiliginden veya bir
mutagenin etkisi ile yanlis eslesmeler olur. Bu yanlis
eslesmeden sonraki replikasyonda eslesme normale
dénunce baslangigtaki A -T Gifti yavru DNA
molekdllerinden birinde S -G'e degisir. Boylece
baslangigtaki 2/2 olan AT /S G orani 1/3 olur .
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Populasyon geneti gi

® Bir populasyondaki
bireylerin genlerinin
toplamina o
populasyonun gen
havuzu denir. Bir genin
bu havuzdaki oranina o
genin frekansi denir.
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Gen frekansini degistiren etkenler

E—

m Goc: Populasyonda disa ve ice gogler frekansi etkiler.

= izolasyon: Populasyon cografik engelle ikiye bélindigunde
olusan yeni populasyonlarin gen frekanslari degisir.

® Mutasyon: Genlerin yapisinda meydana gelen degisiklere
mutasyon denir. Sadece kalitsal mutasyonlar gen frekansini
degistirir.

m Dogal seleksiyon: Degisen gevre sartlarina uyum
saglayamayan canlilarin yok olmasi, uyum saglayanlarin
yasamina devam etmesidir.

m Es secimi: Populasyonda belirli 6zelliktekiler es olarak
seciliyorsa, bu 6zelligi belirleyen genin frekansi artar.

m Genetik strtiklenme: Eger bir populasyonun birey sayisi az ise
gen frekanslarida degisime daha aciktir.
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KROMOZOMAL HASTALIKLAR

m  Kromozomlar, cok duzenli olarak, kendi Ustiine sarmallanmis devasa
DNA molekilleridir. Bu molekdillerin dizilmesindeki en ufak bir hata,
hticrelerin béliinmesini engelleyebiliyor. 46 kromozoma da gilmis olan
DNA'nin iki omurgasini olusturan 3 milyar 200 milyon baz var.

® Her gen, yasamin olmazsa olmaz islevlerini yerine getirmek uzere,
hiicrelere gerekli komutlari veren 10-20 bin bazdan olusuyor. DNA
seridinin bayuk kismi ¢cop DNA olarak degerlendiriliyor. Bu is gérmeyen
bu kisim, genleri bir bobin gibi sarmallayarak, onlarin DNA kopyalamasi
sirasinda kirilmalari 6nlemektedirler.

®m Insanhgin geleceginin yazili bulundugu kromozomlar bizlerin kimlik
kartlarini olusturur. Her bir kromozonun tizerinde hangi gen setlerinin
bulundugu ve islevleri tizerindeki calismalar yeni yeni bilgiler vermekte.

® Insanin hangi hastaliklara yakalanabilece gi, ne kadar uzun yasayacagi,
zeka kapasi, korkaklik, saldirganlik gibi tum &zelliklerin belirlendigi emir
kipleridir  kromozomlar. Asagida bu kromozomlarda meydana
gelebilecek bozukluklarin yol acabilecegi bazi hastaliklar ve
kromozomun etkileri verilmektedir.
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m 1.Kromozom: En biyiik kromozom: Alzheimer hastaligi,prostat
kanserine egilim,baskin sagirlik,dogustan katarak, Rh faktoru,
akciger kanserine yatkinlk

m 2.Kromozom: Sik gorilen bircok hastalifa neden
oluyor.bellegin olusumuyla ilgili bilgiler,kolon(kalin bagirsak)
kanseri, kas gelisimini engelleyen gen, dogustan gece korltigu,
2 tip seker hastaligr.

m 3.Kromozom: Cinsel yasam igin cok énemli bir kromozom.kolon
kanseri,obezite(ciddi sismanlik), sizofreniye yatkinlik, dogustan
ilerleyici olmayan gece korlugu.

m 4.Kromozom: Cicelik (akondroplazi), huntington koresi ﬁ40
yasindan sonra_titremeleri izleyen bunama), baskin sagirlik,
diabet, alkol bagimhhgina egilim, manik depresif psikoz, sedef
hastaligi, parkinson hastalgi.

m 5Kromozom: Duygusal zekaya iliskin kromozom. Dikkat
kusuru, Akne, sa¢ dokulmesi, ilerleyici isitme kaybi
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®m 6. Kromozom: Sizofreniye egilim, bagisiklik sistemi,
disleksiye yatkinlk, kroner damar sertligi, epilepsi

m 7.Kromozom: Kolon kanseri, sinir sistemi timoru,
otizm (iceddnUklik), sizofreniye vyatkinlik, kronik
akciger iltahabi, sismanlik

®m 8.Kromozom: Erken sara, Werner hastalig
(cocugun erken vyaslanmasi), kaltsal kellik,
sizofreniye yatkinlik, genel saraya yatkinlik, guart

m 9. Kromozom: Kotu huylu deri kanseri, galaktozemi
(cocukta situ sindirememe durumu), hirsutizm (asiri
killanma), ABO kan sistemi

®m 10.Kromozom: Yarik dudak damak, isitsel belirtilerle
kismi sara, vitiligo (deride bolgesel pigment yoklugu),
obezite, retinanin atrofisi
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m 11.Kromozom: Diyabet, Hemoglobin hastalidi), drepanositoz
(kan hastaligi), manik depresif psikoz, kalp aritmisi, iris tabakas
yogunlugu

® 12.Kromozom: iltihapli bagirsak hastaliklarina yatkinlik,
vitamine bagl rasitizm (D vitamini metabolizmasinda kusur),
astim,alkol etkenli yuz kizarmasi, diabet

m 13 Kromozom: Baskin sagirlik, gogiis kanseri, retina kanseri
(retinablastom), kalitsal gece isemesi, erken meme kanseri
(BRCA2 geni)

m 14 Kromozom: Alerjiye yatkinlik (egzama), Sagirlik (dil
gelisiminden sonra), siroz, alzheimer

m 15 Kromozom: Dogustan beyin 6zrii, Disleksiye egilim, Marfan
hastaligi (basketciler gibi uzun el ve ayak ile ¢ok uzun boy),
Kroner damar sertligi.
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m 16.Kromozom: Manik depresif psikoz, hemoglobin hastaligr,
katarak, iltahapli bagirsak hastaligi (Crohn hastaligr), yiksek
tansiyon

m 17.Kromozom: Meme kanserine egilim (BCCR geni), Tim
kanserlere egilim, agir astim, yumurtalik kanserine egilim
(BRCA 1 geni), ciicelik, sedef hastaligina yatkinlik, bunama,
diabet

= 18.Kromozom: Manik depresif psikoz, erken obozite, kizil sac,
yuiksek miyop, kolon kanseri, pankreas kanseri

® 19.Kromozom: Migren, baskin sagdirlik, ge¢ dénem alzheimer
hastaligi, kroner damar sertligi, aurali ve beyin lezyonlu migren
krizleri

m 20.Kromozom: Boy uzunlugu belirleyicisi, uykusuzluk, diabet,
baskin gece sarasi, birlesik bagisiklik yetmezligi
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m 21.Kromozom: Alzheimer hastaligi, amyotrofik
lateral skleroz (Stephen Hawking'in hastaligi), manik
depresif psikoz, Down sendromu, ilerleyici miklonik
sara, parkinson, l6semi.

m 22 Kromozom: Dogumsal kalp hastaligi, Kedi gozu
sendromu, Sizofreniye egilim, otizm (ice donukluk),
zeka geriligi, glikoz ve galaktoz sindirim bozuklugu,
kemik iligi olusumunu diizenliyor.

m 23.Kromozom (Y): Erkeklik cinsiyetini belirliyor,
cinsel organlarin gelisimini diizenliyor.

® 24 Kromozom(X): Iki adet kromozomu tasiyan
bebek kiz oluyor. Bu kromozomdaki dejenerasyon;
kas erimesi ve ciicelige yol aciyor.
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Insan Genom Projes

m 18 dlkenin destek verdigi proje, 1990 yilinin ekim ayinda basladi.
Projenin amaci insanin gen haritasinin, yani genetik sifresinin
cozilmesi. DNA'nin simdiye kadar yiizde 99'u desifre edildi.

®m  Ancak simdiye kadar bunun sadece ytizde 21.1'inin ne ise yaradigi
cozumlendi. Yiizde 65.7'si ise ham halde. Bu kisimda kalan DNA alt
Gnitelerinin siralanmasi ve tim genlerin tamamen desifre edilmesinin
2003 yilinda tamamlanmasi bekleniyor. Cikarilan “"gen haritasi”
sayesinde kalp ve kanser hastal 1§i tarihe karisacak ve insan yasaminin
kalitesi artarak uzayacak.

® Bilim tarihinde yeni bir déniim noktasi olan gelisme, bilim adamlarinin
on yila yakin siredir Uizerinde calistiklari insan genlerinin biyokimyasal
sifresinin ¢ozilmesiyle elde edildi.

®m  Gen haritasinin ortaya cikarilmasi ézellikle Amerikan, Ingiliz, Alman ve
Japon bilim kuruluslarinin uzun yillar stren calismalari sonucunda
saglandi. Fransiz ve Cinli bilim adamlari da bu calismaya katkida
bulundu. Her sey 1953 yilinda iki bilim adaminin canli hiicresinde bir
cesit genetik sifre olan DNA'y1 bulmasiyla basladi.
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m Ingiliz bilim adamlari Francis Crick ve Amerikali meslektasi
James Watson, DNA'yi1 bulduklarinda "yasamin sirrini
kesfettikleri* séyluyorlardi. Herkes onlara stpheyle bakiyordu
ama yuzde yiiz hakhydilar.

m Hucre gekirdeginde yer alan DNA, bir insanin gz renginden ten
rengine, vicut yapisindan boyuna kadar cesitli fiziksel
ozelliklerini belirlemenin yani sira, sagligi ve yasam siresi
konusunda da énemli rol oynuyordu.

m Genlerin Sihirli Dunyasi: Hicrelerimizin ¢ekirdeginde bulunan
kromozomlardaki genlerin yapisi ve fonksiyonlari ile ugrasan
genetik bilimindeki ilerlemeleler, bas dondurict bir hizla
gelisiyor.

®m Yizbin genlik bir kiitiphaneye sahip oldugumuz tahmin ediliyor
ve her gecen giin yeni genlerin yeri ve vazifesi ke sfediimekte,
bunlarin gorevlerinin anlasiimasiyla bazi hastaliklar da daha iyi
aydinlanmaktadir. Iste 1998 ‘yilinda taninmaya baslayan
genlerden birkagi:
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m Konusma: Sahip oldugumuz 23 cift kromozoma tek tek numara
verilerek bunlarin butiin diinyada standart olarak belirlenmesi genetik
arastirmalari kolaylastirmistir. 7 numarali kromozom tizerinde bulunan
bir genin lisan gelisimi ile baglantili oldugu bulunmustur.

®  Bu 7 numarali kromozomun ilgili bélgesinde bu genle ilgili mutasyon
tasiyan kisilerde dil ve gramer &grenme zorlugu olmakta ve bunlarin
konusmalari tam manasiyla anlasilamamaktadir. Bu genin tam olarak
yerinin belirlenmesi ve gorevinin anlasiimasi ile konusma ve lisan
kabiliyetin gelisimi hakkinda bilgiler elde edilecektir.

m Fiziki aktivite: 17. kromozom (izerinde fiziki aktivite ile ilgili ACE
enzimini kodlayan ve metabolizmay | dizenleyen bir gen bolgesi
bulmaktadr.

m Bu genin gorevlerinden biri de fiziki aktivite ve dayan kliigin
arttinimasidir.  Ozellikle yukseklerde calisanlarin, dagcilarin  ve
askerlerin guglerinin ve dayanikliliklarinin artirlmasinda bu genin
kullaniimasi dustnilmektedir.
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m Psikiyatri (Ruh ve Sinir): 4 numarali kromozomun bir
lokusunda 2 adet mutasyonu bir arada bulunduranlarda, cok
nadir olarak gortlen, diabet, goz sinir harabiyeti, halusinasyonlar
ve bunama ile eslik eden norodejanaratif wolfrom sendromu
gorilmektedir.

m |ki adet mutasyon yerine bir adet mutasyonu 4 numaral |
kromozomlarda bulunduran kisiler, hic mutasyon tasimayanlara
gore daha heyecanli ve daha stresli olmakta ayrica 26 defa
daha fazla psikiyatrik hastal iklara yakalanma riskine sahiptirler.

m Dazlakhk: 8 numarali kromozomdaki bir gen bdlgesindeki
mutasyon sonucu dazlakligin nadir bir formu olan Alupecia
universalis hastali§ gortilmektedir. Bu bozuk genden iki adet
bulunanlarda dazlaklik olmakta, kirpik ve kas gelisimi
olmamaktadir.

m Deri hiicrelerinde aktif olan bir genin, sa¢ yapimindaki genleri
aktiflestirdigi bulunmustur. Bu genin kesfiyle sa¢ kaybinin éniine
gecilebilecektir.
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m Kirmizi Sachhk: Kirmizi saglilik, erken sismanlk ve hormonal
duzensizlikler yeni tanimlanan bir hastaligin belirtileridir. Bu
hastalik 2 numarali kromozomdaki bir gende mutasyon sonucu
olusmaktadir.

® Bu gen POMC pro-opio- melano- cortin)  proteinini
sentezlettirmektedir.  POMC  proteini sac rengi, enerji
depolanmasi  ve adrenal bezden hormon salinimini
duzenlenmektedir. Yeni gelisimeler bu hastaligin iyilestirilmesine
imkan saglayacak gibi goziikmektedir.

m Fukuyama tipi dogustan kas zaafiyeti: Japonlarda yaygin
olarak gorulen genetik bir kas hastaligidir.

®  Beyin olusumu sirasinda, sinir hiicrelerinin gelisiminde hasarlar
olusmaktadir. 9 numarali kromozomdaki bir genin bu hastal ikla
ilgisi oldugu dusuntlmektedir. 9. kromozoma vyerle stirilmis bu
gen, fukutin proteininin sifresini tasimaktadir. Bu protein de sinir
sistemi ve kas faaliyetlerinde g6rev almaktadir.
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m Kalp titremesi: Amerika'da her yil kalp titremesinden (ventrikiler
fibrilasyon) 15000-36000 kisi hayatini kaybetmektedir. Bunlarin 6lim
sebebi tam olarak bilinmemektedir. Kalp titremeye ba slamakta ve
netice 6liimle sonlanmaktadir. 3 numarali kromozomda yeni bulunan bir
genin bu hastalija sebep oldugu dustunulmektedir.

= Normalde sodyum iyonlari kalp hiicre zarlarindan gecerken elektriksel
potansiyel olusur. Bu sinyal ile kalp atimi baslar. 3 numarali
kromozomdaki gende ortaya cikacak bir mutasyon, elektriksel sinyal
iletimini engeller. Bu genin ke sfiyle riskli kisilerin bulunmasi ve 6nleyici
tedavilerin yapilmasi, arastirmacilara ve hekimlere yardimci olacaktir.

m Zeka Geriligi: Yaklasik 600 erkekten biri zeka geriliginin genetik bir
formunu tasimaktadir. Bu hastalik cinsiyet kromozomlarindan X
kromozomuya ilgilidir.

m PAX3 adi verilen gen, beyinden néronlara sinyal iletimini
duzenlemektedir. Bu gende olusacak bir mutasyon néronun normal
sinyal almasini engeller. Noronun faaliyetini azaltir, 6grenme ve
maharet guclikleri ortaya cikar
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m Koku: Bitun kromozomlara yayilmis olarak
koku ahnimi ile ilgili 1.000 kadar gen
bilinmektedir. Bu genlerin ¢ogu burundaki
koku alicilarini kodlamaktadir. Bu alicilar
10.000 tane farkli kokuyu algilayabilirler. Son
yillarda arastirmacilar, 1000 kadar genin
%72'sinde mutasyon oldugunu bulmuslardir.

® Bilim adamlarinin dusincesine goére bu
genlerdeki mutasyonlar zamanla birikmekte
ve koku duyumuzun korelmesine yol
acmaktadir.
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