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BU BOLUMUN AMACLARI

Bu boliimii bitirdiginizde,
» Genetik kavraminin tanimini1 6grenecek,

» Mendel’in genetik ile ilgili yapmis oldugu calismalar1 ve bu ¢aligmalar sonucun

da kalitsal karakterlerden sorumlu birimlerin gen oldugunu kavrayacak,

» Karakterlerin mayoz boliinme sonucu meydana gelen gametlerle yavru dollere
aktarildigini bilecek,

» Mendel’in karakterlerle ilgili caprazlamalarini ve bu ¢aprazlamalar sonucu
meydana gelen dollerde baskin ve ¢ekinik karakterlerin ortaya ¢ikma olasiligi-
nin hesaplanmasini 6grenecek,

» Mutasyon ve mutasyon cesitlerini ve canliya olan olumsuz etkilerini bilecek,

» Geri caprazlamanin bitki ve hayvan 1slahindaki 6nemini kavrayacak,

» Varyasyon ve modifikasyon arasindaki farkliliklar1 kavrayacak,

» Insanlarda yaygin olarak goriilen kalitsal hastaliklardan bazilarinm 6greneceksiniz,

» Eksik baskinlik, ¢ok allellilik, geri ¢aprazlama, eseye bagh kalitim ile ilgili
cesitli genetik problemleri ¢ozebileceksiniz.

NASIL CALISMALIYIZ ?

» Konu igerisindeki sorular1 yanitlayiniz,

» Ornekleri tekrarlayiniz,

» Uyarilar1 dikkatle okuyunuz, gerekiyorsa yaziniz.

» O.S.S’ye yonelik test sorularim yanitlamaya calisiniz.

» TUBITAK yayinlarini okuyarak pekistiriniz.
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Kadin : Dogacak bebegimiz igin cok- ~ Hemsire : Bay ve Bayan
endiseleniyorum. Hamileyken maruz Smith? Bebeginizle ilgili bir
kaldigim radyasyonu diisiiniiyorum sorun var.

Herhangi bir hastaneye
benziyor. Ama asla siradan
bir hastane degil. Burasi,

L da. .. .
bagka bir diinya. Adam : Kendini bu kadar harap etme ~ Adam : Ne oldu, soyleyin
tathm. liitfen.

Kadin : Bebegimiz iyi mi?

Hemsire : Buna siz karar verin. Adam : Araba kullanirken hf:m yola Adam ve Kadimn :
Adam : Olamaz! Bu cok  hem de ctiafa bakamayacak! Oflumuz bir mutant.
korkung! adin : Dans ederken bir yandan
Kadin : Felaket! sevgilisinin gozlerine bakip bir

yandan da adimlarina dikkat

edemeyecek!

Hemsire : Ama, kolaylikla bir
Sirkte is bulabilir.

SON....
a da baslangic?
Kaynak Y Sangts
"Tuhaf" Bu DNA'’ lilar
Billy ARONSON

TUBITAK Yayinlar:
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UNITE I
KALITIM
I. GENETIK NEDIR?

Anne ve babaya ait karakterlerin ogul dollere gecisini, anne ve baba
karakterlerinin ogul dollere olan benzerligini ve bu benzerligin ortaya ¢ikma
olasiliginmi inceleyen bilim dalina genetik (kalitim bilimi) denir.

“Ayse’nin kivircik sagi, beyaz teni annesine benzerken mavi gozii ve kulak
memesinin yapisik olmasi ise babasina benzer.” orneginde oldugu gibi tiim bu
ozellikleri belirleyen genlerdir. Ayse her karakter i¢cin hem annesinden hem
babasindan gen alir. Bu sekilde Ayse’nin kendi ailesine biraz benzemesini ve diger
insanlardan ayrilmasini saglayan ozellikleri ortaya cikar.

DNA molekiilii zinciri iizerinde yer alan ortalama 1500 niikleotitden olusan
DNA boliimiine gen denir.

Azminn wrasa Ay ledlees

TR i RSINn vor hhackan Akt LR Ton nisegnr

-

Sekil 5-1 Kalitsal karakterler annenin yumurtasi ve babanin spermi ile cocuklarina gecer.

Evrim yoniinden birbirine akraba olan canlilarin gen yapist birbirine yakindur.
Ornegin balina ve insamin gen yapisi birbirine yakin olup her ikiside memeliler
swnifi altinda incelenir.
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Canlilarda karakterlerin olusmasinda kalitim ve ¢cevre birlikte etkilidir.

Bir bireyin dis goriiniisiiniin belirlenmesinde genlerinin ve c¢evresel kosullarinin
etkisi vardir. Ornegin, goz rengi , kan grubu, cinsiyet vb. karakterler genlerin
etkisiyle olusur. Bir bireyde her karakterin olusumu i¢in iki gen bulunur.

Bunun yaninda bireyin dig goriiniisiiniin belirlenmesinde cevresel kosullar da
etkilidir. Cevresel kosullar sadece genlerin isleyisini degistirir. Bundan dolayr bu
ozellikler kalitsal degildir. Bu durumu en iyi tek yumurta ikizlerinde
gozlemleyebiliriz. Tek yumurta ikizlerinde genetik yap1 aynidir. Buna ragmen eger
bu ikizler farkli ortamlarda yetistirilecek olursa beslenme, iklim, sosyo-ekonomik
vb. farkli ¢evresel kosullarin etkisiyle bir siire sonra ikizlerin dig goriiniisiinde
farkliliklar goriilebilir. Ornegin, boylar1 farkli uzunlukta olabilir.

II. OLASILIK ILKELERI VE UYGULAMALARI

Mayoz bdliinme sirasinda homolog kromozomlarin ve alel genlerin gametlere
rastgele dagilmasi ve gametlerin birbirleriyle rastgele birlesmesi nedeniyle genetik
sonuglarinin ortaya ¢ikmasinda olasilik kurallarindan yararlanilir. Buna gore;

1. Sansa bagl bir olayin bir defa denenmesinden elde edilen sonuclar, ayni olayin
bir sonraki deneme sonuclarmni etkilemez. Ciinkii, bagimsiz olaylarin sonuglart da
bagimsizdir.

Ornegin bir madeni paray1 yukari dogru firlattigimizda madeni paranin yazi olan
yiiziiniin gelmesi ihtimali 1/2 dir. (% 50°dir.)
Bir sonraki denemede madeni paranin yazi gelme ihtimali yine 1/2 dir.

2. ki veya daha fazla bagimsiz olayin ayn1 anda gerceklesme sansi bu olaylarin ayr1
ayr1t meydana gelme sanslarinin ¢arpimina esittir.

Ornegin, iki madeni paray1 ayn1 anda yukari attigimiz zaman ikisinin de yazi gelme
olasili81 iki paranin herbirinin bagimsiz olarak yazi gelme olasiliklarinin ¢arpimina
esittir :

1y 1o Zl olasilikla her iki para da yazi gelir.

2 2

AA genotipli bireyden A geni tasiyan gamet iiretme olasiligt 1/1 olduguna gore,
AA genotipli bireyden a geni tastyan gamet iiretme olasiligi nedir?
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III. MENDEL ILKELERI VE UYGULAMALARI

Gregor Mendel, Avusturyali bir papaz olup matematik ve doga bilimleri iizerine
egitim gormiistii. Mendel gormiis oldugu bu egitim ile bezelyeler iizerinde
caprazlamalar yaparak meydana gelen ogul dollerde ana ve baba karakterlerinin
ortaya ¢ikma olasiligini gozlemistir.

Mendel’in ¢calismalarint bezelyelerle yapmasinin é6nemli nedenleri vardir:
1. Bezelye tohumlar1 kolaylikla yetistirilir ve ¢ok kisa zamanda dol verebilir.

2. Bezelyeler hermafrodit olup kendi kendini dolleyebilir. Bu durum Mendel’in
bezelyeler lizerine yapay caprazlama yapmasin kolaylastirdi.

Mendel deneyine baglarken tohum rengi, tohum sekli, meyve rengi vb. degisik 6zel-
liklere sahip olan bezelyelerin kendi kendini dollemesini saglayarak ata bezelye ile
ayni 0zelligi gosteren ar1 doller elde etti. Daha sonra, elde ettigi bu ar1 dollerin kendi
kendini dollemesini engelledi ve farkli 6zellikte olan bu iki ar1 dolii yapay olarak
caprazladi. Bu deneyi ata bezelyelerden birinin ¢icegindeki erkek organ basgiklarini
heniiz ¢icek tozlar1 olgunlagsmadan kesti. Boylece bu bitkinin kendi kendini
dollemesini engelledi. Daha sonra, farkli 6zellik gosteren diger bezelyenin cicek
tozlarini, dollenmesini engelledigi bitkiye tasidi. Bu sekilde bezelyelere yapay
caprazlama uygulamis oldu. Mendel’in yaptig1 yapay ¢aprazlama sonucu dollenme
gergeklesti. Mendel, deney sonucunda meydana gelen F; doliiniin ana-babadan
yalniz birine benzedigini gozlemledi. Mendel, bu deneyleri defalarca
tekrarladiginda ayni sonuclar1 elde etti. Mendel, bu caligmalar1 ile matematigi
biyoloji bilimine ilk uygulayan bilim adami1 olmustur.

Mendel bezelyeler ile yaptig1 deneylerde tohum sekli, tohum rengi, meyve sekli, meyve rengi, gévde
uzunlugu vb. karakterleri caprazlanistir. Mendel'in o giin icin birim, eleman veya faktér adini
verdigi terimlerin giintimiizde karsiliginin gen oldugunu ve her karakterin bir ¢ift gen tarafindan
kontrol edildigini biliyoruz.

Genetik konularinda sik¢a kulanilan kavram ve terimlerden bazilar1 asagida
aciklanmugtir.

Homolog kromozom : Biri anneden, digeri babadan gelen sekil ve yap1 yoniinden
benzer olan ayni karakteri kontrol eden genleri tasiyan kromozomlardir. Genlerin
kromozom {iizerinde bulundugu boliime lokus denir. Alel genler, homolog
koromozomlar iizerinde homolog kromozomlarin karsilikli lokuslarinda yer alir.
Bireyin karakterini olusturan bu alel genlerin birisi yumurta ile anneden digeri ise
sperm ile babadan gelir. Mayoz boliinme ile gametler meydana gelirken homolog
kromozomlar dolayisiyla alel genler birbirinden ayrilir. Homolog kromozomlar ve
alel genler dollenme sonucu meydana gelen yeni dolde bir araya gelir.



BIYOLOJI 6

Gen : Yaklasik 1500 niikleotitden olusan DNA boliimiidiir.

Alel gen : Bir karakterin iki ya da daha fazla farkli sekline alel gen denir. Ornegin;
mavi, ela ya da kahverengi géz olusumunu saglayan genlerin her biri gbz rengi
karakteri icin bir aleldir. Bir bireyde alellerden en fazla iki tanesi bulunabilir.

Fenotip : Genlerin etkisiyle bireyde ortaya ¢ikan dis goriiniistiir. “Ahmet’in gozleri
kahverengidir.” 6rnegi bireyin goz rengi karakteri yoniinden fenotipini belirtir.

Genotip : Bireyin sahip oldugu genlerin toplamina denir.

Baskin karakter : Bir karakter icin iki farkli alel igeren bireyin fenotibinde bu
alellerden sadece birinin etkisi goriiliir. Fenotibde etkisini gosteren karakter, baskin
karakter olarak adlandirilir. Ornegin g6z rengi icin bir kahverengi, bir mavi goz
aleline sahip bireyin goz rengi kahverengi olur. Kahverengi goz baskin bir
karakterdir. Genetik calismalarinda baskin karakter biiyiik harfle sembolize edilir.
Ornegin kahverengi goz karakterini sembolize etmek icin "A" harfi kullanilabilir.

Cekinik karakter : Bir ozellik i¢in iki farkli alel igeren bireyin fenotibinde etkisi
goriilmeyen karakter, cekinik karakter olarak adlandirilir. Ornegin mavi goz rengi
cekinik bir karakterdir. Cekinik karakterin fenotipte ortaya cikabilmesi i¢in bireyin
bu alelden iki kopya bulundurmasi gerekir. Cekinik karakter kiiciik harfle sembolize

n_n

edilir. Ornegin mavi goz karakteri icin "a" kullanilabilir.

Alel gen nedir? Bir bireyin olusumunu saglayan zigotta, bireyin yumurtasinda veya

sperminde alel genlerin ézelligi ayni degildir. Bu farkliligin sebebi nedir?

1. Bir karakter icin aym alelden iki kopya bulunduran bireylere homozigot adi
verilir. Ornegin goz rengi icin iki kahverengi goz aleli bulunduran birey ya da
iki mavi goz aleli bulunduran birey homozigottur. Homozigot halde genotipi iki
sekilde ifade edebiliriz :

Ornegin goz rengi bir karakterdir. Goz rengini ifade eden koyu goz rengi ve acik goz
rengi olmak {iizere iki fenotipik 6zellik vardir. Bu karakteri belirleyen baskin gen
biiyiik harfle belirtilir. Cekinik gen ise kiiciik harfle belirtilir. Baskin gene “A”
cekinik gene ise “a” diyebiliriz.
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Karakter Fenotip Genotip
a) gbz rengi kahverengi goz AA — Bu genotibe sahip birey
(baskin gen) ayni alelden iki kopya
bulundurur ve birey
homozigottur.
b) gbz rengi mavi goz aa — Bu genotibe sahip birey
(cekinik gen) ayni alelden iki kopya
bulundurur ve birey
homozigottur.

An dol: Genotip olarak homozigot olup bu genotibe sahip bireylerin kendi kendini
dollemesi sonucu ata ile ayn1 genotipde bireyler olusar.

2. Bir karakter icin iki farkl alel bulunduran birey heterozigot adim alr.
Ornegin goz rengi icin bir kahverengi, bir mavi goz aleli iceren birey
heterozigottur. Heterozigot halde genotibi ise asagidaki gibi ifade edebiliriz :

Karakter Fenotip Genotip

a) gdz rengi kahverengi goz Aa — Bu genotibe sahip
birey bir karaktericin
iki fakl alel bulundurur
ve birey heterozigottur.

Heterozigot genotibe sahip bireyin fenotibinde baskin genin etkisi goriiliir.

Kahverengi goz rengini A harfi ile sembolize ettigimiz durumlarda mavi goz rengi
cekinik karakter oldugu icin a harfi ile sembolize ederiz. Buna gére mavi goz
renginin fenotipte kendisini gosterebilmesi icin genotip olarak yazilisi nasil
olmalidir?

Genetikle ilgili verilen biitiin kavramlar1 pekistirmek i¢in asagidaki Ornegi
inceleyiniz.

Bezelyelerde uzun govde kisa govdeye baskindir. Uzun govdeyi U harfi ile kisa
govdeyi u harfi ile sembolize edersek;

Karakter Fenotip Genotip

Govde uzunlugu : Uzun govde homozigot uzun gévde (UU) veya
heterozigot uzun govde (Uu) olur.

Govde uzunlugu : kisa govde  homozigot kisa gbovde (uu) olur.
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Bezelyelerde uzun govde baskin bir karakter olup bu karakterin kendisini

fenotipte gosterebilmesi homozigot veya heterozigot sekilde olabilir. Oysa, kisa
govdenin kendisini fenotipte gosterebilmesi ancak homozigot halde olabilir.

Yukaridaki ornegi kromozom iizerinde gosterirsek;

Fenotip : uzun govde Genotip : homozigot uzun gévde U - {1U

(UU)
L

Homolog koromozom4

Fenotip : kisa govde Genotip : Kisa govde u { u

(uu)
L—y—J

Homolog koromozom 4

Yukaridaki ornegi inceledikten sonra sizde ayni sekilde heterozigot uzun govdeli

bireyin genotibini yaziniz?
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Simdi de verilen bezelye 6rnegi lizerinde bezelyenin olusturabilecegi gametleri
caprazlama yaparak bulalim. Boylece konuyu biraz daha pekistirelim:

P : (parental) Fenotip Genotip
uzun govde hiterozigot uzun govde
P : (Genotip) alel gen

mayoz boliinme

G : Gamet = (Yumurta veya sperm) 1/2 1/2@

Mayoz boliinme ile gametler
olusurken homolog kromozomlar
ayrildigi icin alel genlerde
ayrilir.

Bir karakter icin bir cift gen vardir. Bu genlerden her birisi esit olasilikla
degismeden gametlere bagimsiz olarak gecer. Buna ‘“bagimsiz dagilim
kanunu” denir.

Bir birey, gametlerini olustururken alel genlerden her birisi birbirinden ayrilir ve her
gamet her gen ciftinden sadece birini alir. Gametler meydana gelirken hangi genin
hangi gamete gidecegi ise tamamen rastgele olur.

P : Parental = Parental ata bireyler olup diploit (2n) kromozoma sahiptir.
i . Gamet = Ata bireylerin olusturdugu gametleri gosterir. Digi gamet
g yumurta, erkek gamet ise sperm olup haploit (n) kromozoma
S sahiptir.
;b
S : Filial = Filial, ata karakterlerin caprazlamasi sonucu olusan ogul
¢ doller olup diploit kromozoma sahiptir.

Insanda kivircik sacin diiz saca baskindir. Kivircik sac geni K harfi ile sembolize
edilirse heterozigot kivircik sac¢li bireyin genotibini yazarak bu bireyin
olusturabilecegi gametleri ve oranlarint bulunuz?
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A. Monohibrit Caprazlama
Bir karakter yoniinden melez olan bireye monohibrit denir.

Bezelyelerde tohum rengi olarak sar1 tohum rengi yesil tohum rengine baskindir.
Homozigot sar1 tohumlu bir bezelye ile homozigot yesil tohumlu bir bezelye
caprazlandifinda meydana gelen F; dolinde % 100 melez (heterozigot) dol
meydana gelir. Bu durum asagida oldugu gibi 6zetlenebilir.

Karakter Fenotip Genotip
Tohum rengi sar1 tohum SS (homozigot sar1 tohum)
Tohum rengi yesil tohum ss (homozigot yesil tohum)

Q (Disi birey) (Erkek birey) @@

P (fenotip) sart tohum | x | yesil tohum
ki bagimsiz olayin ayni anda
P (genotip) meydana gelme olasiligi  bu
olaylarin  bagimsiz meydana
@ . gelme olasiliklarinin carpimina
G (gamet) 1/ /1 esittir. (SSxss)
F, (dol) 1/1 1/1 yani % 100 melez (heterozigot

dol) meydana gelir.

Yukaridaki 6rnekte SS genotipli disi bireyden % 100 S genotipli gamet meydana gelirken ss
genotipli erkek bireyden ise % 100 genotipli s gameti meydana gelir. S gameti bir yumurta s gameti
ise bir spermdir. S yumurtasi ile s spermin birlesmesi sonucu Ss genotipli dol meydana gelir. ss
genotipli doliin meydana gelme olasiligi % 0'dur.

Mendel, elde ettigi F; dollerinin kendi arasinda ¢aprazladiginda meydana gelen F,
dollerinde ise belirli oranda fenotipik ve genotipik ayrigim orani oldugunu belirledi.

Bu durum asagida oldugu gibi 6zetlenebilir.
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Fl X Fl
P (fenotip) : sar1 tohum sar1 tohum
Q ad
P (fenotip) : Heterozigot Heterozigot
sar1 tohumlu sart tohumlu
bezelye bezelye

P (genotip) : @ X @
/\ T~

G (gamet) : 1/2 @ 1/2 . 1/2 @ 1/2 .

44

F, (dol) :
F, fenotip : 1/4 sar1 1/4 sar1 1/4 sar1 1/4 yesil
tohum tohum tohum tohum
/_/ —_—
sk

3/4 sar1 tohum 1/4 yesil tohum

O F, genotip .... 1/4 Homozigot 2/4 Heterozigot 1/4 Homozigot
sar1 tohum sar1 tohum yesil

Her gamet alel genlerden sadece birini alir. Ornegin; Ss genotipli bireyden mayoz
boliinme sonucu olusan gamet ya % 50 S genini ya da % 50 s genini alabilir.

% F, fenotipik ayrigim oram : 3:1 — 3 sari; 1 yesil

O F, genotibik ayrigim orani : 1:2:1 — 1 homozigot; 2 heterozigot; 1 homozigot
sart sar1 yesil

(SS) (Ss) (ss)

44

Bir karakter bakimindan melez bireylerin caprazlanmasinda fenotipik ayrigim
oram 3:1, fenotip cesidi 2 dir.

Genotibik ayrisim orant 1:2:1 ve genotip ¢egidi 3 'tiir.

Genotip cesidi 3" formiilii ile de bulunabilir. Buna gore n, melezlik derecesidir. Monohibrit
caprazlamada hibritlik derecesi 1 dir. 3" formiiltine gore 31 =3 cesit genotip olusur.
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Ornek :

Kahverengi goz rengi yesil goz rengine baskindir. Buna gore heterozigot
kahverengi gozlii bir kadinla heterozigot kahverengi gozlii bir erkegin

a. Dogacak cocuklarinda kahverengi géz renginin olugma olasiligini,
b. Fenotipik ayrisim oranini,

c. Genotipik ayrisim oranini

d. Fenotip ¢esidini,

e. Genotip c¢esidini bularak kendi ¢oziimiiniizii kitaptaki ¢oziim yolu ile
karsilastiriniz.

Not : Kahverengi goz : K yesil goz : k

Coziim : Q d
Kk

Parental : P:

K k K k
Gamet : G: 12 % 1/2 1/2 1/2

F:
14 KK 170 Kk 14Kk  1/40kk
F genotip : 1/4 Homozigot  1/4 Heterozigot 1/4 Heterozigot 1/4 Homozigot
kahverengi goz kahverengi goz kahverengi goz yesil goz
F genotip : 1 : 2 : 1
ayrisim genotip cesidi=3
orani : veya3n=31=3
F fenotip : 3/4 Kahverengi goz 1/4 yesil goz
F fenotip 3 : 1
ayrisim orani | : fenotip cesidi =2

a) kahveringi gozlii olma olasilig1 3/4 tiir.
b) fenotip ayrisim orani 3 : 1

¢) genotip ayrisim orani 1:2:1

d) fenotip cesidi : 2

e) genotip cesidi : 3
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B. Dihibrit Caprazlama :
Iki karakter yoniinden melez olan bireye dihibrit denir.
Ornegin bezelyelerde tohum rengi bir karakter, tohum sekli de diger bir karakterdir.

Bezelyelerde sar1 tohum rengi yesil tohum rengine, diizgiin tohum sekli burusuk
tohum sekline baskindir. Homozigot sar1 diizgiin bir bezelye ile homozigot yesil
burusuk bir bezelye ile ¢caprazlanirsa :

Sar1 tohum .S yesil tohum 'S

Diizgiin tohum :D;  burusuk tohum :d

Fenotip : Sar1 diizgiin tohum

Genotip : Homozigot sar1 diizgiin tohum (SSDD)

Gamet sayis1 2" formiilii ile hesaplanir. n melezlik derecesidir. SSDD genotipli
birey homozigot oldugu i¢in melezlik derecesi sifirdir. Buna gore :

SSDD genotipli bireyden olusacak gamet sayis1 20=1 dir. Buna gére olugan gametin
genotibi SD dir.

Fenotip : yesil burusuk tohum
Genotip : homozigot yesil burusuk (ssdd)

ssdd genotipli bireyden olusacak gamet sayis1 20 = 1 dir. Buna gore olusan gametin
genotibi sd’dir. Bu durum agagida oldugu gibi yazilabilir:

Q o
P (fenotipli) : Sar1 diizgiin X Yesil burusuk
tohum disi birey tohumlu erkek birey
P (genotip) @ ssdd

\

G (gamet) : 1/1 @ 1/1 sd
F, (dol) : 1/1 % 100 melez sar1, diizgiin
tohumlu bezelyeler olusur.

SsDd dihibrit bir karakter olup bu karakterlerden birisi S (tohum rengi) digeri ise

D (tohum gekli) dir. Her iki karakter yoniinden birey melez, yani heterozigottur.
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Iki karakter yoniinden melez olan iki bezelye caprazlandiginda belirli bir oranda
fenotipik ayrisim oraninin oldugu goriiliir.

P (F,) fenotip : Sar1 diizgiin X Sar1 diizgiin
: : g
P (F;) genotip : Heterozigot Heterozigot
sar1 diizgiin sar1 diizgiin

P (F;) genotip :

“Genler bagimsizdr” kosulu ile gamet sayisi 2" formiilii ile bulunabilir. Burada,
n = melez sayisini verir.

Birey S karakteri yoniinden melez ; Birey D karakteri yoniinden melez

Melezlik derecesi 2’dir. Buna gore 20 = 22 = 4 cesit gamet olusur. Catallama

yontemi ile bu gametleri bulalim.

/ 1/2D——> 1/2S.1/2 D = 1/4 SD gameti

128
L / T~ 1/2d — 1/2S. 1/2d = 1/4 Sd gameti

Ss Dd ———

1/2D——> 1/25.1/2 D = 1/4 sD gameti

125
12d — 1/25.1/2d = 1/4 sd gameti

Erkek ve disi bireylerin genotibi ayni oldugu icin olusturacaklar1 gametler de ayni
olacaktir.
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Gametler, IDIS kuralina gore de bulunabilir. Buna gore;

Ornegin; Ss Dd genotipli bireyin gametlerini bulmaya caligalim :
Her ciftin ilk harfi : (SD)

Diga bakan harfler  : (Sd)

fgteki harfler : (sD)

Her ciftin son harfi ~ : (sd) seklinde olur.

Disi ve erkek bireye ait gametler aym olup 1/4 SD, 1/4 Sd, 1/4 sD ve 1/4sd
seklindedir. Disi ve erkek bireye ait gametleri monohibrit ¢aprazlamada oldugu gibi
caprazlamak ve sonucu bulmak olduk¢a zordur. Bu nedenle Punnett karesi ¢izerek

gametleri caprazlayalim :

o |1 1 1 1
e |+ sp Sd 1 1
Q% | 4 4 2 %P 3%
gamet
1 1 1 1 1
4 SD |15 SSDD | 15 SSDd | £SsDD | g SsDd
1 1 1 1 1
4 Sd |15 SSDd | & SSdd | 7ESsDd | 1 Ssdd
1
Zl sD 16 SsDD % SsDd %SSDD % ssDd
1 1 1
2 sd |1 SDd |15 Ssdd | Lapd | g5 ssdd




BIYOLOJI 6

Karakterlerin genotibini yazarsak asagidaki gibi olur :

Genotip Cesitlert : Fenotip Cesitleri
1 N
16 >SPD —Birey S ve D karakteri yoniinden Sart diizgiin ‘
homozigottur.
%SSDd —Birey S karakteri yoniinden Sari diizgiin
homozigot, D karakteri yoniinden
heterozigottur.
% ssDD —Birey s ve D karakteri yoniinden yesil diizgiin
homozigottur.
16 SsDD —Birey S karakteri yoniinden heterozi-  Sari diizgiin )
CoLD . Buna gore
got, D karakteri yoniinden homozi- _
gottur, P gesit
o) genotip
16 5sdd  —Birey S karakteri yoniinden heterozi- ~ Sartburusuk } (4,
got, d karakteri yoniinden homozigot- diyebiliriz.
tur.
1
16 55dd  —Birey S ve d karakteri yoniinden Sart burusuk
homozigottur.
16 5SPd —Birey S ve D karakteri yoniinden Sar1 diizgiin
heterozigottur.
%SSDd —Birey s karakteri yoniinden yesil diizgiin
homozigot, D karakteri yoniinden
heterozigottur.
L ssdd —Birey s ved karakteri yoniinden yesil buru§uk‘
16 homozigottur.

Bireylerin fenotipini genotip semasindan yararlanarak yazarsak asagidaki gibi
olur :

9 san diizgiin fenotip
3 san burusuk  fenotip
3  yesil diizgiin fenotip
1

yesil  burusuk  fenotip olduguna gore :

Dihibrit ¢caprazlamada fenotipik ayrisim orani 9:3:3:1° seklinde olur
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Dihibrit ¢caprazlamada kag c¢esit fenotip olusabilir?

Simdi, konuyu daha iyi anlamaniz1 saglayacak ornekler ile coziimlerini inceleyelim.
Ornek : AABBRr genotibindeki bireyin karakterinin hibritlik derecesi nedir?
Coziim :

Birey A karakteri yoOniinden homozigottur (AA). B karakteri yoOniinden
homozigottur (BB). R karakteri yoniinden ise heterozigottur (Rr)

Bu durumda birey R karakteri yoniinden heterozigot olup monohibrittir diyebiliriz.

AaBbEE genotibindeki bireyin hibritlik derecesi nedir?

Ornek : AaBBCc genotibindeki bireyin olusturabilecegi gamet sayisi ve gamet
cesitleri nedir? (Genler Bagimsizdir.)

Coziim :

Genlerin bagimsiz oldugu kosullarda gamet sayis1 2" formiilii ile bulunur. Buna
gore A ve C karakterleri heterozigot olup birey dihibrittir. O halde, n=2 olacaktir.
20 = 22 = 4 gamet olusur.

Gamet cesitlerini catallama yontemi ile bulabiliriz :

7 1/2 ¢ —1/2 A. 1/1 B.1/2C = 1/4 ABC gameti
1/2A —1/1B \

Aa BB Cce—> 1/2 C—>1/2 A. 1/1 B.1/2c = 1/4 ABc gameti

5 4 1/2 ¢ —=1/2 a. 1/1 B.1/2C = 1/4 aBC gameti

N

12 a—1/1
1/2 C—=1/2 a. 1/1 B.1/2¢ = 1/4 aBc gameti

CcDD genotibine sahip bir bireyde genlerin bagimsiz oldugu kosullarda gamet
sayisint ve olusabilecek gametleri bulunuz.

Giiniimiiz bilgilerinde Mendel’e gore genler bagimsizdir. Fakat, daha sonra insan
kromozomlar: ile yapilan arastirmalarda 46 kromozom iizerinde karakterlerden
sorumlu olan yaklasik 30 bin kadar gen ¢esidinin oldugu saptanmistir. Buna gore,
1 kromozom iizerinde birbiriyle bagl binlerce gen cesidi vardir (bagh genler).

Aa Bb genotipli bireyde A ve B bagh genler ise Mendel’in “bagimsiz dagilim
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kanunu” gecersiz olur. Bu durumda olusan gametler ve bu gametlerin meydana
gelme olasilig1 degisir.

Bu genlerin kromozom iizerinde yer alis1 A-B baglh genler olduguna gore:

seklinde olur. Bu durumda AB ve ab olmak

tizere iki cesit gamet olusur.

Bezelyelerde yuvarlak tohum burusuga baskindir. Buna gére heterozigot yuvarlak
tohumlu bir bezelye ile homozigot burusuk tohumlu bir bezelyenin ¢aprazlanmasi
sonucu elde edilen ogul dollerde heterozigot yuvarlak tohumlu bezelye olma
olasiligi nedir? (yuvarlak tohum :Y)

(burusuk tohum : y)

IV. COK ALELLILIK :

Bir karakter iizerine ikiden fazla alel gen etki ediyorsa buna cok alellilik denir.

Alel gen sayisi ne kadar fazla olursa olsun, her fertte bu alel genlerden en fazla ikisi bulunur.

Insanda kan gruplar1 ¢ok alellilige drnek verilebilir.

Insanda A, B, AB ve O olmak iizere dort kan grubu vardir. Bu kan gruplarinin
fenotip ve genotipleri soyledir :

Insanda goriilen dort kan grubu, alyuvarlariin yiizeyinde bulunan antijene goére
isimlendirilir. Ornegin, alyuvarlarinin yiizeyinde A antijeni bulunan kan grubu A
kan grubudur.

Kan gruplar1 arasindaki kan nakilleri, kan plazmasinda bulunan antikora baglidir.
Bu antikor yabanci antijenleri yapistirarak alyuvarlart kiimelestiren maddedir
(agliitinasyon).

A kan grubunun alyuvarlarinin yiizeyinde A antijeni, plazmasinda ise A antijeni
ile birlesme 6zelligi olmayan B antikoru vardir.

B kan grubunun alyuvarlariin yiizeyinde B antijeni, plazmasinda ise B antijeni ile
birlesme 6zelligi olmayan A antikoru vardir.

O kan grubunun alyuvarlarinin yiizeyinde antijeni bulunmaz. O kan grubunun kan
plazmasinda A ve B antikoru bulunur.

AB kan grubun alyuvarlarinin yiizeyinde A ve B antijeni bulunur. Kan plazmasinda
ise antikoru bulunmaz.
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Fenotip olan A kan
grubunu genotip olarak
AA veya AO olarak
gosterebiliriz. Kan grubu
yoniinden birey homozigot
ise gen ciftinden her birisi
karakter iizerine ayni
yonde etki eder (AA).

Kan grubu yoniinden birey
heterozigot ise gen
ciftinden her birisi karak-
ter tizerine farkl yonde
etki eder (AO). Ancak A
aleli O aleli iizerine baskin
oldugu i¢in bireyin kan

Fenotip : A kan B kan
grubu grubu
Genotip :
Alelgen A JA; A4 40| BH{4B; B4 O
Homolog
kromozom
AA veya AO BB veya BO
——— ———— —_
Homozigot  Heterozigot | Homozigot  Heterozigot
A kan A kan B kan B kan
grubu grubu grubu grubu

Fenotip olan B kan
grubunu genotip
olarak BB veya BO
olarak gosterebiliriz.

Kan grubu yoniinden
birey homozigot ise
gen c¢iftinden her
birisi karakter iizerine
ayn1 yonde etki eder
(BB). Kan grubu
yoniinden birey
heterozigot ise gen
ciftinden her birisi
karakter iizerine
farkl yonde etki eder
(BO). Ancak B aleli
O aleli lizerine baskin
oldugu icin bireyin
kan grubu B olur.

AB kan
grubu

A B

AB kan
grubunda A
geni B geni
karakter
tizerine
esbaskindir.
Her iki
genin
fenotipte

etkisi egittir.

Yani A geni
ile B geni
birbirlerine
gore ne
cekiniktir,
ne de
baskindir.

O kan
grubu

O kan
grubu
cekinik bir
karakter
olup
fenotipte
etkisini
ancak ve
ancak
homozigot
sekilde
gosterir.

grubu A olur.
Fenotip Genotip
A kan grubu AA veya AO
B kan grubu BB veya BO
O kan grubu 0]
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Kan nakillerinde Rh faktorii de onemlidir. Rh™ kan grubuna sahip bireyin
genotibini RR  (homozigot Rh™) veya Rr (heterozigot Rh¥) seklinde ifade
edebiliriz. Rh™ kan grubuna sahip bireyin genotibini ise yalmiz rr (homozigot Rh")
seklinde ifade edebiliriz. Rh"™ kan grubunun alyuvarlarin yiizeyinde Rh antijeni
bulunur. Plazmasinda ise antikoru yoktur. Rh™ kan grubunun alyuvarlarin yiizeyinde

antijeni yoktur. Plazmasinda ise Rh antikoru vardir.

Insanda A, B, O, AB gruplarindan bagimsiz M, N gruplar1 da vardir. M, N gruplari
M ve N denilen iki alel genle kontrol edilir M ve N es baskindir. M ve N
antijenlerine kars1 antikor olusmadig: i¢in kan nakillerinde 6nemli degildir.

Ornek : Bir tiirde bir karakter iizerine A1 A2 A3 A4 olmak iizere dort alel gen etki
etmektedir. Buna gore bu karakter yoniinden kag cesit genotip olusabilir?

Coziim : Cok alellilik bir karakter iizerine etki eden dort alel gen olmasina ragmen
birey bu alel genlerden sadece iki tanesini alabilir. Bu alellerin bir canhida
bulunabilme olasiliklar1 asagida oldugu gibidir :

A1A1, A1A2, AT1A3, Al1A4, A2A2, A2A3, A2A4, A3A3, A3A4, A4A4
1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

10 cesit genotip olusturabilir. Goriildiigii iizere bir canlida karakter iizerine en fazla
iki alel  etkilidir. Bu sorunun ¢6ziimiinii kisa yoldan iki sekilde bulabiliriz :

I. yol : Karakter iizerine 4 alel etki ettigi i¢in, 1+2+3+4 = 10 c¢esit genotip
bulabiliriz.

IL yol : nx(2n+1) formiilii ile sorunun cevabini bulabiliriz. n = alel gen sayisi ise

4x (4+1) _ 20

5 = 10 genotip bulunur.

Bir tiirde bir karakter iizerine 2 alel gen etki etmektedir. Buna gore karakter yoniin-
den kac cesit genotip olusabilir?
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Ornek : 1ki karakterden her birinin ii¢ aleli vardir. Buna gore her iki karakter kag

cesit genotip olusturabilir?

Coziim :
1. karakter 11. karakter
n x (2n+1) _ 3x (23+1) :% — 6 genotip n x (2n+1) _ 3x (23+1) = 6 genotip

Iki bagimsiz olayin ayni1 anda olma olasilig1 bu olaylarin ¢arpimina esittir. Buna
gore 6x6 = 36 cesit genotip olusturabilir.

Kan Uyusmazhg (Eritroblastosis Fetalis) :

Annenin Rh™ kan grubu babanin Rh' kan grubu olmas1 durumunda bebek Rh* kan
grubuna sahip olabilir. Bu durumda anne ve bebegin kan gruplart arasinda kan

uyusmazligi meydana gelir.

Annenin Rh™ bebegin Rh™ olmasi durumunda dogum sirasinda anne ve bebegin
kanlar1 karisacagindan bebekdeki antijenlere karsi anne kaninda antikor (Anti Rh)
olusur. Ancak, ilk bebekte antikor olusumu fazla olmadig1 i¢in sorun yasanmaz.
Fakat, daha sonraki gebelikte bebegin Rh™ olmas1 durumunda anne kaninda olusan
bu antikorlar plasenta yolu ile bebegin  kanmina karisarak alyuvarlarin
parcalanmasina neden olur. Bu durumda bebek alyuvar eksikliginden dolay1 kansiz
kalir. Alyuvarlarin par¢alanmasi sonucunda aciga c¢ikan lriinler sebebiyle bebegin
rengi saridir. Bebegin hayat1 tehlikeye girer.

Kan uyusmazlhiginin anlasilmast annenin kan grubunun bilinmesine baglidir. Anne Rh™ ve baba Rh™
ise kan uyusmazhigr ortaya ¢ikabilir. Kan uyusmazlhiginin séz konusu oldugu durumlarda anneye

dogumdan sonra ilk 48-72 saat icerisinde antikor olusumunu engelleyici ild¢ verilebilir.
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Soru : Heterozigot A kan grubu bir kadmn ile O kan grubuna sahip bir erkegin
dogacak cocuklarmin fenotipinde A kan grubu olma olasilig1 nedir?

Coziim :
Q o
P (Ata)genotip AO 00
G gamet 1/2(A 12{0 14 7O
F (dol) 172 AO 1/2 00

Fenotip : 1/2 A kan grubu  1/2 homozigot O kan grubu=> Fenotip olarak ¢ocuklarda
% 50 veya 1/2 oraninda

A kan grubu olma olasilig1
Genotip: 1/2 Heterozigot ~ 1/2 homozigot O kan grubu yardyr.

A kan grubu

AB kan grubundan bir kadinla homozigot B kan grubundan bir erkegin dogacak
cocuklarinda A kan grubunun olma olasiligr nedir?

Ornek : Homozigot A kan grubundan bir kadinla heterozigot B kan grubundan bir
erkegin dogacak ¢cocuklarinin alyuvarlarinin yiizeyinde B antijeni bulunma olasilig

nedir?
o ? <
Coziim : .
P (genotip) AA BO
G (gamet) |1/1 ‘A 1/2¢{B 1/2:0
Fy (dol) 1/2 AB 1/2 {AO

AB kan grubundaki bireyin alyuvarlariin yiizeyinde B antijeni vardir.

Cevap : 1/2 dir.
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Heterozigot B kan grubundan bir kadinla heterozigot A kan grubundan bir erkegin
dogacak cocuklarinin alyuvarlarinin yiizeyinde A antijeni bulunma olasiligi nedir?

Ornek : O kan grubundan bir kadinla homozigot B kan grubundan bir erkegin
dogacak cocuklarimin kan plazmasinda A antikoru bulunma olasilig1 nedir?

Coziim :

P (Ata)genotip X

G gamet

Q o
? 7
® o
\/:)ogacak cocuklar % 100 olasilikla B

F ey . kan grubuna sahiptir. B kan grubu
bireylerin alyuvarlarinin yiizeyinde B
antijeni vardir. Kan plazmasinda ise A
antikoru vardir.

Cevap : % 100 A antikoru var.

Homozigot A kan grubunda bir kadinla homozigot A kan grubundan bir erkegin
dogacak cocuklarinin kan plazmasinda B antikoru bulunma olasiligi nedir?

V. EKSIK BASKINLIK

Baz tiirlerde ayni karakteri kontrol eden gen ¢iftinden her birisi aleline gére baskin
veya cekinik degildir. Bu durumda homozigot ve birbirinden farkli iki birey
caprazlandiginda, elde edilen melezler ana ve baba fenotipinden farklidir. Ornegin,
endiiliis tavuklarinda, aksam sefasi ve arslan agzi bitkilerinde eksik baskinlik
gortliir.

Arslan agz bitkisinde kirmizi ¢icek rengi, beyaz cicek rengine eksik baskindir.
Homozigot kirmizi renkli bir arslan agzi bitkisiyle homozigot beyaz renkli bir arslan
agz1 bitkisini ¢aprazladigimizda meydana gelen dollerin melez oldugunu ve ana
baba fenotipinden farkli olarak pembe renkli ciceklere sahip oldugunu goriiriiz.

(KK = kirmizi BB = beyaz KB = pembe)
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Arslan agzi bitkisinde kirmizi ve beyaz renk birbirine eksik baskin oldugu icin ikisinin ¢caprazlamasi

sonucunda elde edilen dollerde her iki allenin etkisi goriiliir. Bu nedenle cicekler pembe renkte olur.

Q a

P(ata) X

G (gamet) 11 @ /1

F (do) 11 \ /

9% 100 melez dol olusur.)

Eksik baskinlikta iki heterozigot bireyin ¢aprazlanmasi sonucunda elde edilen déllerin fenotip ve
genotip ayrisim orani birbirine egittir. Yani :
fenotip ayrisim orani 2122 D dir

genotip ayrisim orani 2120 dir

Ornek : Arslan agz1 bitkisinde kirmizi cicek rengi beyaz ¢icek rengine eksik
baskindir. Iki heterozigot arslan agz1 bitkisinin ¢aprazlanmasi sonucunda elde edilen

dollerde fenotip ve genotip ayrisim orani nedir?

(KK =kirmizi BB =beyaz KB = pembe)
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G (gamet) 1/2@ 1/2 1/2® 1/2

F (dol)
Fenotip : 1/4 Kirmizi 2/4 Pembe 1/4 Beyaz
Genotip : 1/4 Homozigot 2/4 Heterozigot 1/4 Homozigot

kirmizi pembe beyaz

fenotip ayrigim orani

1:2:1

genotip ayrisim orani

1:2:1

Heterozigot iki bireyin caprazlanmast durumunda fenotip ve genotip ayrigim
orani birbirine egitse bireylerde karakter iizerine etki eden alel genler birbirlerine
eksik baskindwr diyebiliriz.

Endiiliis tuvaklarinda siyah tiiy rengi beyaz tiiy rengine eksik baskindur.
Bu durumda siyah tiiylii ve beyaz tiiylii iki bireyin tiiy renginin etkisi goriilecegi icin
mavi tiiylii tavuklara rastlanir. Mavi tiiylii bir tavukla siyah tiiylii bir horozun

caprazlanmast sonucunda mavi tiiylii dél olusma olasiligi nedir?

(SS: siyah tiiy, BB: beyaz tiiy, SB : mavi tiiy)

VI. KONTROL CAPRAZLAMASI (GERI CAPRAZLAMA)

Fenotipte baskin karakterde olan bir bireyin genotibinin homozigot veya
heterozigot olup olmadigim arastirmak icin o karakter yoniinden cekinik
ozellik gosteren bir birey ile caprazlanmasina kontrol caprazlamasi denir.
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Bu ¢aprazlama genotibi bilinmeyen ata bireyin genotibinin bulunmasi icin yapilir.

Ornek : Bezelyelerde diizgiin tohum burusuk tohuma baskindir. Genotibi
bilinmeyen iki bezelyenin ¢aprazlanmasi sonucunda meydana gelen F dollerinde
1/2 he-terozigot diizgiin tohumlu, 1/2 burusuk tohumlu bezelye elde edildigine gore
ata bezelyenin genotibi nedir? (D=Diizgiin tohum d=burusuk tohum)

Coziim :
Disinin genotibi DD veya Dd olabilir. Hangisi doliin genotibini saglarsa disinin
genotibi bulunmus olur :

Q g Q g
P Dd X dd | [P DD X dd
camet| 1/2{D 12¢d 1 d gamet|1/] D 1/1 d
F(dol) 12 Dd 1/2 dd | [F(dol) 1/1 Od
%

Bu ¢oziim, ornekte verilen soruda s 1/2 Dd Bu ¢6ziim, ornekte verilen soruda

genotibinde birey olugmasini sagladign icin [ doliinde 1/2 Dd genotipinde birey
olusmast beklenirken 1/1 oraninda

Dd genotipinde birey olustugu icin
disinin genotibi DD olamaz.

disinin genotibi Dd olmalidir.

Genotibi bilinmeyen bireylerin genotibinin bulunmasinda soy agaglarindan da yararlanilabilir.
Ornek : _@ A e e
|:| : Ela gozlii erkek

Q - Ela gozlii disi
IZI . : Mavi gozlii disi

Insanda ela gbz mavi goze baskindir. 5 nolu birey mavi gozlii olduguna gore 1 ve 2
nolu bireyin genotibi nedir? (Ela goz= E mavi goz = e)
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Coziim :

ce

Cekinik olan karakterler etkisini fenotipte ancak homozigot halde gosterir. Bu

nedenle 5 numarali bireyin genotibi ee olmalidir. Birey bu karaktere ait alellerden

birisini annesinden yumurta ile, digerini ise babasindan spermle alacaktir. Bu

durumda baskin karakter beyaz renkte gosterildigi icin anne ve babanin genotibi

Ee x Ee olmalidir. Caprazlamay1 yaparsak :

O disi birey

é L é A [ : erkek birey

Yukaridaki soy agacinda 6 numarali birey c¢ekinik oézellikteki O kan grubuna

sahiptir. 5 numarall bireyin genotibi

BO kan, 4 numarali bireyin genotibi

AO olduguna gére 1 ve 2 numarali bireylerin genotobi ne olabilir?
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VII. KROMOZOM TEORISI

A. Genler ve Kromozomlar

Mendel’in ¢alismalarindan 35 yil, 6liimiinden birka¢ yil sonra, 1900 yilinda ii¢
biyolog, birbirlerinden habersiz olarak, Mendel’in calismalarina benzer kalitimla
ilgili deneyler yaparak ayni sonuclari bulmuslardir. Bu arastiricilar Almanya’da
Karl Correns (Karl Korrens), Hollanda’da Hugo de Vries (Hiigo do Verie) ve
Avusturya’da Erich Tachermak (Erih Cermak)’dir. Bundan sonra modern genetik
bilimi hizla gelismeye baglamistir.

Yirminci ylizyilin baslarinda Walter S. Sutton (Volter Satin)’in ortaya attig1
kromozom teorisine gore “Genler kromozomlar iizerine yerlesmis gercek fiziksel
birimlerdir. Bir kromozom ciftinin her {iyesi ilizerinde bir gen c¢iftinin bir aleli
bulunur.”

Bu hipotez, mayozla meydana gelen gametlerin farkli genler tasidigini, bu genlerin
dollenme sonucu olusan bireyde rastgele biraraya geldigini ve yeni meydana gelen
bireyin atasina gore neden farkli fenotip ve genotipte oldugunu aciklar.

B. Eseye Bagh Kalitim

Sutton’in kromozom teorisine gore bir kromozom iizerinde birden fazla gen vardir.
Bir kromozom iizerinde birden fazla gen varsa bunlar bagli genler olarak
adlandirilir. Bir kromozom iizerinde bulunan baglh genler birbiriyle baglanti grubu
olusturur ve birlikte dollere aktarilir. Bir canlinin kromozomlari icerdikleri genlerin
islevlerine gore otozom ya da gonozom olarak adlandirilir.
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Viicut hiicrelerini kontrol eden kromozomlara otozom (viicut kromozomu)
denir. Cinsiyeti veya eseyi belirleyen kromozomlara ise gonozom (esey
kromozomu) denir.

Drosophila’da 4 c¢ift kromozom bulunur. Buna gore Drosophila’da;2n = 8
kromozom bulunur diyebiliriz.

Buna gore drosophila'da erkek ve disi bireylerin viicut hiicrelerinde ve esey
hiicreleri olan yumurta ile spermde otozom ve gonozomlar asagida oldugu gibi
gosterilebilir:

Viicut hiicrelerindeki Esey hiicrelerinde
kromozom dagilimi kromozom dagilimi
Sirke sinegi 2n=8 ise 2n= (6+XX) (6 otozom, n=4 ise n= (3+X)
Q (Disi) 2 gonozomu vardir.) (3 otozomu,
1 gonozomu vardir.)
Sirke sinegi 2n=8 ise 2n= (6+XY) (6 otozom, n=4 ise (3+X) veya
o> (Erkek) | 2 gonozomu vardir. (3+Y) (3 otozomu,

1 gonozomu vardir.)

Tabloya gore, drosphila'da kromozomlardan 6 tanesi erkek ve disi bireylerde viicut
hiicrelerini kontrol eden otozomlardir. Geriye kalan iki kromozom ise erkek ve disi
bireylerde cinsiyeti belirleyen gonozomlardir. buna gore diside cinsiyeti belirleyen
gonozomlar birbirinin ayn1 olup, XX seklinde gosterilir. erkekte cinsiyeti belirleyen
gonozomlardan birisi disininkine benzer. Digeri ise uzun ve kivriktir. Erkekte
gonozomlar XY seklinde gosterilir.

Insanda da gonozomlar diside XX, erkekte XY seklindedir. Yalmz insanda
Y gonozomu drosophila’dan farkli olarak X’den kisa ve kivriktir. Buna ragmen kus,
kelebek ve giivelerde XY kromozomu tasiyanlar disi, XX kromozomu tastyanlar
erkektir.

Insanin viicut hiicrelerinde 2n = 46 kromozom olduguna gore viicut hiicrelerinin

koromozom dagilimi nasildir?
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Ornek : Viicut hiicrelerinde 2n = 38 kromozom olan bir kedinin disisinin yumur-

taligindaki ve yumurta hiicresindeki kromozom dagilimi nasil olmalidir?

Coziim :
Esey ana hiicresinin M&z gamet : yumurtanin
kromozom dagilimi il kromozom dagilimi
(2n = 38) (n=19)
(36 + XX) (18+X) (18+X) seklinde
36 otozomu, 2 gonozomu olup dislerde 1 ¢esit gamet
vardir. olusur. Yani (18+X) seklinde
yumurta olusur.
18 otozomu, 1gonozomu vardir.

Disilerin yumurta hiicresinde viicut hiicrelerinin yarisi kadar otozom ve gonozom
bulunmasinin nedeni hangi hiicre béliinmesidir?

Eseye Bagh Karakterler :

Esey kromozomlar: sadece cinsiyeti belirlemez. Cinsiyetin yani sira baska kalitsal
karakterlerin genlerini de tasr.

Esey kromozomlarinda genlerin etkisiyle ortaya c¢ikan karakterlerin
kalitimma eseye bagh kalitim denir.

Eseye bagl kalitim ile ilgili ilk deneyleri Morgan adinda bilim adami yapmustir.
Morgan, siseler icerisinde sirke sinekleri iiretiyor ve iirettigi sirke sineklerini kendi
aralarinda yapay olarak caprazliyordu. Bu sineklerin gozleri dogada olanlar1 gibi
kirmizi gozli iken caprazlamalar sirasinda beyaz gozlii sirke sinegi gordii. Bu
deneyleri defalarca tekrarlamasi sonucunda beyaz goziilerin hepsinin erkek sirke
sinekler olmas1 ise oldukg¢a ilgincti. Ciinkii bu durum Mendel ve Sutton'in
calismalar: ile acgiklanamiyordu. Acaba, erkek ve disilerin kromozomlar1 farkli
miyd1? Morgan, beyaz gozlii erkek sirke sinegi ile homozigot kirmizi gozlii disi
sirke sinegini ciftlestirmigtir. F1 doliinde disi ve erkek sineklerin hepsinin kirmizi
gozli oldugunu, bunun sebebinin de beyaz g6z geninin c¢eknik olmasindan
kaynaklandigini anlamistir.

F, dollerini kendi arasinda ¢aprazladiginda bu ¢aprazlamalarin sonucunda disginin
tamamiin kirmizi gozli, erkeklerin yarisinin kirmizi yarisinin ise beyaz gozli
oldugunu gormiistiir. Bu deneylerin defalarca tekrarlanmasinin sonucunda
X kromozomu iizerinde goz rengi karakterini olusturan genlerin bulundugu ortaya
cikmigtir.
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Drosophilada goz rengi geninin disi ve erkek bireylerdeki dagilimi asagidaki gibidir.
(K geni kirmizi goz, k geni ise beyaz gozliidiir.)

Fenotip Genotip

Q birey : Kirmiz1 gozlii xK xK veya xK xk
Beyaz gozli xK xk

O birey : Kirmiz1 gozli xKy
Beyaz gozli xky

Ornek : Homozigot kirmizi gozlii disi sirke sinegi ile beyaz gozlii erkek sirke
sineginin ciftlestirilmesi sonucunda meydana gelen dollerdeki genotiplerin orani
nasildir? (K: kirmiz1 goz geni, k: beyaz goz geni)

Q o
P (ata genotip) xK xK xky
G ( gamet) 1/1 xK 12 ( xk 12¢ Y
F (dal) 172 (XK XK 12 (XKy
genotip — 1/2 Heterozigot 1/2 kirmiz1 gozlii
kirmizi gozlii disi erkek

Beyaz gozlii bir disi sirke sinegi ile kirmizi gozlii bir erkek sirke sineginin
ciftlestirilmesi sonucunda meydana gelen déllerin genotip oranlarini bulunuz?

(K: kirmiz1 goz geni, Kk: beyaz goz geni)

Sirke sineklerinde goz rengi X’e bagh kalitma ornektir.
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Insanda Eseye Bagh Kalitim :
Insanda renk korliigii, hemofili gibi kalitsal hastaliklar X kromozomu ile taginir.

Insanda yapisik parmaklilik, kulak killigi ve balik pullugu gibi karakterler Y
kromozomu lizerinde tasinir.

Renk korliigii 6zellikle kirmizi ve yesil rengin birbirine karistirtlmasiyla ilgili
kalitsal bir hastaliktir. Bu hastalik X kromozomu {iizerinde taginir ve c¢ekinik bir
ozellik gosterir. Bu hastalik daha cok erkeklerde goriiliir. Ciinkii, disilerde esey
kromozomlart XX olup bu kromozomlar birbirinin homologudur. Bu nedenle disi
birey ancak X kromozomlarinin her ikisi ilizerinde de hastalikla ilgili alel gen
bulunuyorsa renk korii olur. Disi bireylerde hastalik geni X kromozomlarindan
sadece birinde bulunuyorsa diger X kromozomu iizerinde bu geni baskilayan
saglam gen bulunur ve ¢ekinik olan renk korliigii genini baskilar. Bu nedenle boyle
bireyler renk korii olmaz.

Erkek bireylerde esey kromozomlari, XY olup birbirinden farklidir. Bu hastaligin
geni X kromozomu iizerinde tasindigi icin erkek bireyde bir hastalik geninin
bulunmasi durumunda birey renk korii olur. Ciinkii Y kromozomu X kromozomu-
nun homologu degildir. Bu nedenle Y kromozomu iizerinde hastalif1 baskilayan
saglam gen bulunmaz.

Hemofili hastaligi, kanin pihtilasmasina neden olan kalitsal bir hastaliktir. Cekinik
bir ozellik gosterir ve X kromozomu iizerinde tasmnir. Yine renk korliigii hastalig
sOzii edilen nedenlerden dolay1 erkeklerde daha ¢ok goriiliir.

Renk korliigii yoniinden Hemofili yoniinden

disi ve erkeklerde genotip disi ve erkeklerde genotip

I.  Genotip : X' X' = renk korii disi I.  Genotip : X1 XN = hemofili disi

II.  Genotip : X' XR = tagiyici disi II.  Genotip : xh xH= tasiyici disi
(hasta degildir, hastalig1 tasir). (hasta degildir, hastalik genini tasir).

III. Genotip : XRXR = saglam disi III. Genotip : XHXH = saglam disi

I.  Genotip : X' Y = renk korii erkek I.  Genotip : XN'Y = hemofili erkek

II.  Genotip : XRY = saglam erkek II.  Genotip : XHY= saglam erkek

Renk korliigii ve hemofili ¢cekinik ozellikte oldugu icin kiiciik harfle sembolize edilir.
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Ornek : Renk korliigii yoniinden tastyici bir disi ile saglam bir erkegin kiz
cocuklarmin renk korii olma olasilig1 nedir?

(XTXR — tagiyic1 disi XY — saglam erkek)

° g
g R
P (ata genotip) U XRy
G (gamet) 120 Xt 12¢ XR 12 dxR 120 ¥
F (dol) 1/4 (XTXR 1/4 [XRY 1/4 (XRXR 1/4 (XRy

K1z ¢ocuklarinin renk korii olma olasilig1 = % 0

Hemofili bir erkek ile saglam bir disinin dogacak cocuklarimin hemofili olma
olasiligi nedir?

C. Ayrilmama Olay1

Disi ve erkek bireylerinin iireme organlarinda mayoz béliinme sonucu gametlerin meydana
geldigini, gametler olusurken homolog kromozomlarin ve alel gen c¢iftlerinin birbirinden ayrilarak
her birinin esit olasilikla gametlere dagildigini, bu alel gen ciftleri ve homolog kromozomlarin
dollenme ile bir araya geldigini hatirlayiniz.

Drosophila'lar iizerinde yapilan mikroskobik calismalar sonucunda bazi disi ve
erkek bireylerin mayoz boliinme sonucu kromozom fazlalif1 veya eksikligi olan
yumurta ve spermleri olusturdugu goézlemlenmistir. Daha sonra insan kromozomu
ile yapilan calismalarda da drosophila'larda oldugu gibi mayoz boliinme sonucu
kromozom fazlaligi veya kromozom eksikligi olan yumurta ve spermler
goriilmiistiir. Mayoz boliinme sonucu gametlerin olusumu sirasinda homolog
kromozomlarmn birbirinden ayrilmasi gerekir. Fakat, bu durumun tersine bazen
gametlerin olusumu sirasinda homolog kromozomlarin birbirinden ayrilmadigr da
goriilebilir. Bunun sonucunda fazla veya eksik kromozoma sahip gametler meydana
gelir. Kromozomlarda meydana gelen bu durum ayrilmama olarak adlandirilir.
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Ayrilmama iki sekilde goriiliir :

Y

1. Otozomlarda ayrilmama 2. Gonozomlarda ayrilmama

Simdi bu iki durumu inceleyelim :

1. Otozomlarda Ayrilmama : Genellikle 40 yasin iizerindeki kadinlarda 13., 18.,
21. ve 22. ¢ift homolog kromozomun ayrilmamas1 durumunda goriiliir. Cogunlukla
21. cift homolog kromozomda ayrilmama olay1 goriilebilir.

Q

Esey ana hiicresinin kromozom Esey hiicresi olan yumur-
dagilimi tadaki kromozom dagilimi

Yumurtalikta
mayoz boliinme
ile yumurta
olusumu

2n=46 = (44+XX) Mayoz (22+X) (22+X)

Yumurtalikta
mayoz boliinme
sirasinda
ayrilmama ile
yumurta
olusumu

2n=46 = (44+XX) Mayoz (23+X) (21+X) yumurtalar
_—

ayrilmama

Semada goriildiigii gibi mayoz bdliinme sonucu gametlerdeki kromozom
dagiliminin (22+X) (22+X) seklinde olmasi gerekirken 21. cift homolog
kromozomun ayrilmamasi durumunda (23+X) (21+X) seklinde yumurtalar mey-
dana gelir. (21+X) kromozomlu yumurta oliir. Bu durum asagida oldugu gibi

Ozetlenebilir:

Q@ yumurtalik
2n = 46 = 44+XX

% 50 23+X % 50 21+X
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Bu sekilde meydana gelen yumurtalar normal sperm hiicreleri ile dollenecek olursa
47 kromozomlu zekaca geri bireyler olusur. Bu durum kalitsal bir hastalik olup,
Mongolizm veya Down sendromu olarak adlandirilir.

disi gamet erkek gamet
Q (o} g
(23+X) (22+X) (22+Y)
(45+XX) 45+XY
Down sendromlu Down sendromlu
disi birey erkek birey

Mongol ¢ocuklar 47 kromozoma sahip zekaca geri, kendilerine dzgii fenotip ozel-
likler gosteren bireylerdir. Bu fenotip ozelliklerin en belirgini ise ¢ekik gozlerdir.

2. Gonozomlarda Ayrilmama : Mayoz boliinme sirasinda esey kromozomlarinin
birbirinden ayrilmayarak ayni gamete gitmesidir. Genellikle disilerde X
kromozomunda ayrilmama goriiliir.

Esey ana hiicresinin kromozom  Esey hiicresi olan yumur-
Q dagilimi tadaki kromozom dagilimi

Yumurtalikta
mayoz béliinme 2n=46 = (44+XX) Mayoz (22+X) (22+X)

ile yumurta
olusumu

Yumurtalikta 2n =46 = (44+XX) Mayoz (224XX) ve (22+0)
mayoz boliinme —
sirasinda
ayrilmama ile
yumurta
olusumu

ayrilmama

Semada goriildiigii mayoz boliinme sonucu gametlerdeki kromozom dagiliminin
(22+X) (22+X) seklinde olmas1 gerekirken gonozomlarda ayrilmama sonucu
(224XX) (22+0) seklinde yumurtalar olusur. Bu durum asagida oldugu gibi
Ozetlenebilir :
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Q@ esey ana hiicresi

2n = 46 = 44+XX
ayrilmama

Bu sekilde olusan yumurtalar saglam kromozomlu spermlerle birlesecek olursa
asagidaki kalitsal hastaliklar olusur :

disi birey erkek birey

Q?

Mayoz

boliinme
%50 ‘. %50 " %50

~

~~o
S~
~~
~~.
~

F (dol) : Siiper disi Klinefelter Turner oliir
hastasi hastasi
erkek birey disi birey

Siiper digi : 44+XXX genotibindeki disilerdir. Bazilar1 normal ve dogurgandir.
Cogu ise kisirdir. Zeka geriligi orani yiiksektir.

Klinefelter : 44+XXY genotibindeki erkeklerdir. Her zaman kisirdir. Gogiisleri
gelismis ve kas yapisi zayiftir, zeka geriligi orani yiiksektir.

Turner : 44+XO genotibindeki kisir disilerdir. Deri, iskelet ve boyla ilgili
anormallikleri vardir.

Down sendromu hangi kromozomda ayrilmama sonucu olugur?

Esey kromozomlarinda ayrilmama sonucu siiper disi, klinefelter ve turner
hastaligr olusur.
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VIIL. KALITSAL MATERYALIN DEGISMESI

DNA’nin kendini eslemesi sirasinda meydana gelen hatalar DNA’daki baz
dizisinin degismesine yol acar. Bu degismeler bir azotlu bazin degismesi
seklinde oldugu gibi kromozom diizeyinde de olabilir. Kalitsal bilgi de olusan
bu hatalara mutasyon denir.

Mutasyonlar, sicaklik artisi, pH degisiklikleri, radyasyon veya zehirli kimyasal
maddeler gibi zararh etkenler (mutagen) yolu ile canlinin DNA yapisinda meydana
gelen degisikliklerdir. Mutasyonlar bireyin lireme hiicrelerinde olusuyorsa kalitsal
nitelik kazanir ve dolden dole aktarilir.

Bir bireyde meydana gelen mutasyonlar yararl ise, bireyin yasama sansim artirir.
Boylece birey, degisen cevre kosullarina daha iyi uyum saglar (adaptasyon). Bir
bireyde meydana gelen mutasyonlar zararli ise, bireyin yasama sansini azaltir.
Boylece birey, ¢cevre kosullarina uyum saglayamaz ve yasadigi ortamdan elenir

Mutasyon artirici etkenlere mutagen denir.

Mutasyonlar iki sekilde goriiliir :

l l

A. Gen Mutasyonlari B. Kromozom Mutasyonlar
Bir genin icerdigi baz dizilisindeki Kromozomlarin sayisinda
degismelere gen mutasyonlari ve yapisinda meydana gelen
denir. degisiklige kromozom

mutasyonlari denir.

Bu, kromozomlarin parca
kaybetmesi, kromozomdan
parca kopmasi veya kopan
parcanin yanhs baglanmasi
seklinde goriiliir.

Nokta Mutasyonlart

Gende bir niikleotidin degismesi
ile olusan ve yalmiz bir amino
asidin sifrelenmesini etkileyen
mutasyonlara nokta mutasyonlari
denir.
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Mutasyon nedir? Hangi cesit mutasyonlar kalitsaldir? Zararli ve yararli mutasyon-
larin bireyin yasamina etkileri aynt midwr agiklayiniz?

Amino asitlerin birden fazla sifre ile sifrelenmesi nedeniyle bazen nokta
mutasyonlart amino asit ¢esidinin degigmesine yol acmaz.

Ornegin; losin amino asidinin CUU, CUC, CUA ve CUG olmak iizere dort cesit
sifresi vardir.

Eger, DNA’daki baz dizilisi GAA seklinde olan bir genetik sifre, meydana gelen
nokta mutasyonu sonucu GAG baz dizilisine doniisiirse mutant mRNA’daki
kodon CUC seklinde olur. CUC kodonu da losin amino asidini sifreler. Bu
durumda mutasyon birey icin zararli olmaz. Ciinkii losin amino asidinin dort cesit
sifreyle sifrelenmesi mutasyonlarin zarar verme olasiligini azalfir.

BIr hiicrenin kalitsal yapisinda meydana gelen hatalarin azdan ¢oga siralanisi nokta mutasyonlari-
kromozom mutasyonlari seklinde olur.

Mutasyon olusumuna etki eden ¢evresel kosullar nedir?

Genellikle mutasyonlarin ¢ogu canlinin oliimiine neden olur. Bunlar oldiiriicii
mutasyonlardir. Bir ¢ok oldiiriicii gen, ¢ekinik oldugu i¢cin dolden dole aktarilir.
Cekinik olan gen ise sadece homozigot halde fenotipte etkisini gosterebilir. Bu
durum bireyin 6liimiine sebep olur. Ornegin, kalitsal kas erimesi (Duchenne tipi
miiskiiler distrofi) hastalig1 bireyin Oliimiine neden olabilen bir hastalikdir.
Hastalikta omuz, kol ve bacaklardaki kaslar adeta yok olur, ayaklar yay c¢izecek
sekilde bi¢imini yitirir. Bugiine kadar tedavisi olmayan ve erken oliime yol acan
bu hastalik genetik miihendisligi alanindaki gelismelerden biri olan kas kok
hiicreleri nakledilerek tedavi edilebilecek, verilen kok hiicreleri yeni kaslar yapacak
ve hastalar yiiriiyebilecektir.
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IX. INSANDA KALITSAL HASTALIKLAR

Kalitsal hastaliklar, genlerde meydana gelen bozukluklar sonucu ortaya ¢ikar. Anne
veya babada anormal Ozellikler kalitsal ise yumurta ve sperm ile yavrulara
aktarilarak kalitsal hastaliklara yol agar. Bu hastaliklardan bazilar1 asagida
verilmigtir.

Orak hiicreli anemi :

Kalitsal bir hastalik olup anne veya babadan cocuklara gecer. Hastaliga neden olan
gen cifti homozigot ise hastalik ortaya ¢ikar.

Hastada uzun siiren bir kansizligin goriilmesi hastalik belirtilerinin en baginda gelir.
Bu kansizliga bagli olarak kanda alyuvar hiicreleri yikilir ve oksijen diizeyi diiser.
Kanda oksijen diizeyi diistiigiinde nobetler goriiliir. Alyuvarlar orak bi¢imini aldigi

icin orak hiicreli anemi olarak adlandirilir.

Bu hastalik kalitsal oldugu i¢in anne ve baba adaylarinin kan tahlili yaptirmalari
buna bagh olarak kalitsal hastaliklarla ilgili aydinlatilmasi saglanabilir veya erken
gebelik doneminde amniyosentez adi verilen genetik bir inceleme sonucu
embriyoda bir bozukluk olup olmadigi arastirilir. Bu sekilde herhangi bir
anormalligin s6z konusu oldugu kosullarda gebelik sonlandirilabilir.

Fenilketoniiri :

Fenilketoniiri, kalitimla gecen, ender goriilen bir hastaliktir. Nedeni fenilalanin adi
verilen bir amino asidin tirozin adi verilen baska bin amino aside doniisiimiinii
saglayan enzimin eksikligidir. Zeka gelisimini etkileyen bu hastalik dogumdan
sonraki ilk bes giin icerisinde bebege uygulanan test ile erken teshis edilebilir.
Tedavi, bebege uygulanan diisiik diizeyde fenilalanin iceren 6zel bir diyetle olur.

Akraba evliliklerinde kan bagi olan iki kiside benzer olan genlerin bulunma olasiligi akraba
olmayanlara goére daha fazladir. Bu genlerden bazisinin anormal ozellik tagimast sonucunda

anormal dogan bebeklere rastlanabilir.

Kalitsal hastaliklarin erken teshisi icin en iyi hizmeti ise genetik danigsma
merkezleri verir. Evlilik karart almadan once her ciftin bu merkezlere giderek
genlerinde bir bozukluk olup olmadigimi ogrenmesi gerekir. Boylece kisiler,
bilincgli bir sekilde saghkl ¢ocuklara sahip olabilirler.
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Genellikle normal 6zellik tasiyan genlerin cogu baskindir. Bu nedenle bebeklerin
cogu saglikli dogmaktadir. Ancak, baskin genlerle taginan hastaliklar da vardir.
Baskin genlerle gecen hastaliklara Ornek olarak sinir sistemini etkileyen
Huntington hastalig1 verilebilir. Bu hastalifa yakalanan kisiler ciice olup, kol ve
bacaklar oldukg¢a kisadir. Kaslar ise zayiftir.

Baz1 kalitsal hastaliklar ¢ekinik genlerle ortaya ¢ikar. Bazi sagirliklar, korliikler,
albinizm, kistik fibrozis, hemofili gibi hastaliklar bu duruma ornek verilebilir.

Spina bifida, down sendromu, hemofili gibi kalitsal olan hastaliklarin erken
tanisinda amniyosentez adi verilen bir test yapilir. Bu test gebeligin 16. haftasinda
annenin rahminden bebegin icinde bulundugu sividan bir ornek alinarak yapilir.
Bu st mikroskopta incelenir ve bebegin kromozomlarina bakilarak bebekte o
labilecek kalitsal hastalik teshis edilir.

X. VARYASYON VE MODIFIKASYON

Insan tiirii, kedi tiirii, kopek tiirli, keci tiirii, at tiirii...memeliler smifi altinda
incelenen bu canlilarin her biri ayri bir tiirdiir. Yeryiiziinde milyonlarca farkli canli
tiirii vardir. Ayrica, ayni tiirlin bireylerini birbirinden ayiran farkli 6zellikler de
vardir. Kendi aralarinda tireyip verimli doller olusturabilen bireyler ayni tiire ait
olmalarina ragmen ¢ok fazla birbirine benzemezler. Afrika'li bir zenci ile Asya'li bir
Cinlinin insan tiirii icerisinde yer almalarina ragmen bu iki insan 6rneginin bir-
birinden farkli ozellikler tasidigimi biliriz. Bu sekilde ayni tiir i¢inde goriilen
farkliliklar nasil olusmaktadir?

Cevresel faktorlerin etkisiyle genlerin isleyisinde meydana gelen kalitsal
olmayan degisikliklere modifikasyon denir. Modifikasyonlar tiir ici cesitliligin
nedenlerinden biridir. Modifikasyona neden olan cevresel faktorler besin,
sicaklik, nemlilik vb. dir.

Modifikasyonlar, cevrenin etkisiyle bireyde olusan degisiklikler oldugu i¢in sadece
bireyin genlerinin isleyisini degistirir. Bu nedenle kalitsal degildir. Ornegin, uzun
yillardir  Cinliler dar ayakkabilar giydikleri icin ayaklari kiigiilmiistiir fakat,
genellikle giiniimiizde Cinliler’de bu tiir bir gelenege rastlanmamaktadir. Bu
nedenle Cinlilerin ayaklar1 normal biiyiikliiktedir. Yukarida goriildiigii gibi eger bu
ozellik kalitsal olsaydi, bir sonraki kusaga aktarilirdi ve dogan ¢ocuklarda anne ve
babalar1 gibi kiiciik ayakli olurdu. Oysa, bir karakterin kalitsal olmasi i¢in bu
degisikliklerin iireme hiicrelerindeki DNA'da gerceklesmesi gerekir.

Modifikasyon, kalitsal olmadigina gore bireyin hangi hiicrelerini etkiler?
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Tirii meydana getiren bireyler birbirinin aymis1 degil benzeridir. Tiiru
meydana getiren bireyler arasindaki anatomik, fizyolojik ozellikler, protein
yapisi ve davramislar bakimindan goriilen farkhliklara varyasyon denir.

Varyasyonlar, canlinin genetik materyali olan ilireme hiicrelerindeki DNA'da
meydana gelen degisikliklerdir. Bu nedenle meydana gelen degisiklikler kalitsal
olup dolden dole aktarilir. Varyasyonlara neden olan olaylar ise mutasyonlar, mayoz
boliinme ve krossing-overdir. Bu sekilde ayni tiiriin bireyleri arasinda farkliliklar
yani varyasyonlar olusur. Ornegin bezelye bitkisinin diizgiin, burusuk tohum yapisi
aynt tiiriin degisik varyasyonudur diyebiliriz. Bu 0ozellikler kalitsaldir.
Bezelyelerdeki bu farklilik onlarin yetistikleri farkli ortam kosullarindan
kaynaklanir. Bu farklilik bezelyelerin yasadiklar1 ortama uyum yeteneklerini artirir
ve boylece bezelyelerin farkli ortam kosullarinda yasama ve iireme sansi artar.

Varyasyon, kalitsal olduguna gore bireyin hangi hiicrelerini etkiler?

Zararli mutasyonlar sonucu olugan ozellikler genellikle cekiniktir. Cekinik
olmasu ise birey icin bir sanstir. Ciinkii bireyin heterozigot olmast durumunda
cekinik halde olan hastalik geni etkisini fenotipte gosteremez. Bu bireyler hasta
olmaz. Fakat, hastalik genini sonraki kusaklara aktarir. Bireyin hasta olmast ise
hastalik genini homozigot hdlde tasimasiyla olur.

Akraba evlilikleri kalitsal hastaliklarin ortaya ctkmasint nasil artirir?
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OGRENDIKLERIMIZI PEKISTIRELIM

I. Asagida size bu linite ile ilgili baz1 terimler ve bu terimlerin karsilig1 olan bilgiler
karisik olarak verilmistir. Buna gore, terimler ve ilgili bilgileri dogru olacak sekilde

eslestiriniz.
fenotip
genotip

Aa

aa

alel gen

gen

eksik baskinhk
cok alellilik

monohibrit

dihibrit

Yaklasik olarak 1500 niikleotitten olugan DNA boliimiidiir.

Bir canlinin genlerinin etkisi ile ortaya ¢ikan canlinin dis
goriiniistidiir.

Homozigot birey

Heterozigot birey

Bir canlinin sahip oldugu genlerin toplamidir.

Ayni karakter iizerine etki eden gen ¢iftinden her birisidir.
Bir karakter iizerine ikiden fazla alel genin etki etmesidir.

Bir alel digerine gore baskin ve c¢ekinik degildir.
Fenotipte her iki alenin de etkisi goriilebilir.

Iki karakter yoniinden melez olan bireydir.

Bir karakter yoniinden melez olan bireydir.

II. Asagida verilen terimleri, uygun ve dogru olacak sekilde bosluklara

yerlestiriniz?
monohibrit

genotip ayrigim orani
CD

genotip

3

cok alellilik

B antijeni

2

alel gen

heterozigot 2n
3n 8
cD fenotip ayrisim orani
eksik baskinlik cd
8 + XX gamet
9 Rh*
Anti A Rh~
dihibrit a
4 Cd

1. Go6z rengi bir karakterdir. G6z rengi yoniinden aa (homozigot mavi gozlii)
genotipli bir bireyin olusturacagi gamette % 100 ............c......... geni bulunur.
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2. Bir birey bir karakter yoniinden Aa gen c¢iftine sahiptir. Buna gore birey ..............
dur diyebiliriz.

3. AaBb genotibine sahip bireyden genlerin bagimsiz oldugu kosullarda 1/4 AB,
1/4 Ab, 1/4 aB, 1/4 ab genlerini tagiyan dort ¢esit ........cceevvuveennee. olusur.

4. 1 : 2 : 1 seklinde fenotip ve genotip ayrisim orant eksik baskinlik olayinda
goriiliir. Buna gore eksik baskinlikta ...................... cesit genotip olusur.

S. Ayni karakter tizerine farkli sekilde etki eden genlerden her birine .........................
gen denir.

6. B kan grubunun alyuvarlarinin yiizeyinde .........ccceeeeeenn. antijeni,
kan plazmasinda ise .........cccceevuennee. antikoru bulunur.

7. Bir karakter yoniinden melez olan bireye ............cccc.ec...... denir.

8. Iki monohibrit bireyin ¢caprazlanmasina érnek olarak Aa x Aa genotipli iki birey
verilebilir. Buna gore, bu bireylerin ¢aprazlanmasi sonucu ..................... orant
3:1 seklindedir. ................... orani ise 1:2:1 seklindedir.

9. Mendel’in bagimsiz dagilim kanununa gére BB Cc Dd genotipli bireyin
olusturacagi gamet cesidi ........ccccceeruennnen. formiilii ile bulunabilir. Buna gore,
bu bireyin olusturacagir gamet ¢esidi .......... tiir.

10. Dihibrit ¢caprazlamaya ornek olarak Aa Bb x Aa Bb genotipli iki birey verilebilir.
Bu caprazlama sonucu olusacak bireylerin olusturabilecekleri genotip cesidi
......................... formiilii ile bulunabilir. Buna goére bu iki bireyin olusturabilecegi

genotip ¢esidi ..ovvrerriiiennieens dur.

11. Bir bireyin sahip oldugu genlerin toplamina ......................... denir.

12. Bir karakter iizerine ikiden fazla alel gen etki ediyorsa buna ...................... denir.
13. Ss Dd genotipli birey hibritlik yoniinden .............c..c...... tir.

14. Annenin .......cccecveevneenne babanin ..........cccceeennenn. kan grubuna sahip oldugu

durumda dogacak ¢ocukta kan uyusmazlig1 ortaya cikabilir.

15. 2n = 10 kromozomlu bir disi bireyin viicut hiicrelerinin kromozom dagilimi
......................... seklindedir. Buna gore bu disi bireyin ......................... otozomu ve
......................... gonozomu vardir.
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(Mendel’in bagimsiz genler kurali).

17. Arslan agz1 bitkisinde K geni kirmizi renkli ¢icek olusumuna, B geni ise beyaz
renkli ¢icek olusumuna neden olur. Arslan agz: bitkisinde kirmizi ve beyaz olmak
tizere her iki genin de fenotipte etkisi goriiliir. Bu durum ......................... olarak

adlandirilir.

ITI. Asagidaki ifadeleri okuyarak dogru ise D’yi yanls ise Y’yi yuvarlak icine
aliniz.
1. Monohibrit ¢caprazlamada fenotip ayrigim oranmi 1 : 2 : 1 seklindedir. D - Y

2. Ss genotipli bireyin olusturacagr gametler % 50 S geni veya % 50 s geni
bulundurur. D -Y

3. Alel genler, gametler olusurken birbirinden ayrilir, déllenme sonucu olusan
zigotta ise bir araya gelir. D - Y

4. O kan grubunun alyuvarlarinin yiizeyinde hem A hem de B antijeni bulunur.
O kan grubunun kan plazmasinda ise antikor yoktur. D - Y

5. Bir disinin yumurtaliginda (44+XX) kromozom vardir. yumurtalikta meydana
gelen mayoz bolinme sonucunda (234+X) kromozomlu yumurtanin meydana
gelmesi gonozomlarda ayrilmamaya ornektir. D - Y

6. Klinefelter ve turner hastaligr gonozomlarda ayrilmama sonucu olusur. D - Y
7. Renk korliigii ve hemofili X’e bagh kalitima 6rnektir. D - Y

8. Parmak izi, cinsiyet, dil yuvarlama, kulak memesinin yapisik olup olmamasi
sadece kalittima bagh kalitsal karakterlerdir. D - Y

9. Genlerin bagimsiz oldugu kosullarda Ee Ff genotipli bireyden olusacak gamet
sayis1 4 ‘tir. D-Y

10. KkLL x KkLI genotipli iki bireyin ¢aprazlanmasi sonucunda olusacak fenotip
cesidi sayis1 2 ve genotip sayis1 6°dir. (Genler bagimsizdir) D - Y
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OZET

Genetik, ana ve babaya ait karakterlerin ogul dollerde ortaya ¢ikma olasiliini
inceler. Genetigin ilerlemesinde en biiyiik katkida bulunan bilim adami1 Mendel
olmustur. Mendel, bezelyeler iizerinde ¢alisarak kalitsal dzelliklerin ogul dollerdeki
benzerlik ve farkliliklarinin olasilik hesabini yapmistir. Boylece, Mendel’in yapmus
oldugu calismalar ile kalitsal olan ata 0zelliklerinin belirli oranlarda ogul dollerde
ortaya ¢iktig1 anlagilmistir. Mendel, bu 6zelliklere faktor demistir. Mendel’i izleyen
bir ¢ok bilimsel calisma sonucunda kalitsal Ozelliklerden sorumlu DNA

boliimlerinin gen oldugu, genlerin kromozomlar iizerinde yer aldig1 anlagilmagtir.

Ayni karakterden sorumlu gen ciftinin her birine alel gen denir. Alel genden etkisi
fenotipte goriilene baskin (dominant) gen, etkisi fenotipte goriilmeyene ise ¢ekinik
(resesif) gen denir. Baskin gen fenotipte etkisini homozigot veya heterozigot halde

gosterir. Cekinik gen fenotipte etkisini sadece homozigot halde gosterir.

DNA molekiilleri, genellikle kendini dogru bir sekilde esler. Fakat, bazen X 1s1n1,
radyasyon, kimyasal maddeler vb. olan zararl etkenlerle DNA’daki genetik sifrede
mutasyonlar meydana gelebilir. Mutasyonlar zararli ise kalitsal hastaliklara neden
olur. Fakat, bircok kalitsal hastalik ¢cekinik 6zellik tagir. Bu durumda ¢ekinik genin
fenotipte etkisini gosterebilmesi ancak homozigot halde soz konusu olur. Eger,
bireyin genotibi hastalik geni yoniinden heterozigot ise birey hasta olmaz. Ciinkii
saglam gen hastalik genini baskilar. Bu durum, kalitsal hastaliklarin ortaya ¢ikma
olasiligini azaltir. Ama bireyin heterozigot olmasi bireyin hasta olmamasini saglasa

da bu hastalik genini sonraki kusaklara aktarmasini engelleyemez.
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OKUMA PARCASI

Folik Asit Nedir?

Folik asit bir B vitaminidir. Cesitli yiyeceklerde bulunur ve ayrica ila¢ biciminde de
almabilir. Bir kadm i¢in hamile kalmadan once viicudunda yeterince folik asit

bulunmast onemlidir.

Taze sebze ve meyveler, koyu yesil yaprakli yiyecekler ve tahillar folik asit icerir.
Beslenmede bu yiyecekleri tilketmek onemlidir. Fakat giinliik folik asit ihtiyacin

yiyeceklerle karsilamak ¢ok zordur.

Yeterli folik asit aldiginizdan emin olmanin en kolay yolu hergiin 400 mikrogram
folik asit igeren bir vitamin almaktir. Hemen hemen biitiin satinalabileceginiz multi
vitamin ilaclar1 ihtiyacimiz olan folik asiti igerir veya sadece folik asit iceren

vitamin ilaglarim alabilirsiniz.

Folik Asit Ne Zaman Alinmahdir?

Spina bifida hamileligin ilk bir ayinda olusur. Bu nedenle hamile kalmadan en az li¢
ay once folik asit igeren vitaminleri almaya baglamak son derece 6nemlidir. Bunun

icin hamile kalmay1 planlamis olmaniz gerekmektedir.

Hamilelik planlamiyorsaniz, fakat hamile kalmaniz icin kiictik bir olasilik bile varsa
her giin 400 mikrogram folik asit iceren vitamin ilaglar1 almali ve folik asit
bakimindan zengin yiyeceklerle beslenmelisiniz. c¢iinkii hamile kaldiginizi

ogrendiginiz zaman bebeginizin beyin ve omuriligi olusmus olacaktr.

Folik asit almak bebeginizin saglikli olmasini garantilemez. Fakat buna yardimci

olur.
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Miijde! Anne adaylarzi...

Giinde 400 mikrogram Folik Asit alarak bebeginizin spina bifidali dogmasini

onleyebilirsiniz.
Spina Bifida Nedir?

Spina bifida “omurga aciklig1r” demektir. cogu zaman kalic1 6ziirlere neden olan

dogumsal bir hastaliktir.

Spina bifida hamileligin ilk ayinda anne karnindaki bebegin omuriliginin uygun

bicimde kapanmasi sonucu olusur.

Tiirkiye’de dogan her 1000 bebekten 3'iinde spina bifida goriilmektedir. Bu oran
doguya dogru gittik¢ce artmaktadir. Bu demektir ki, tilkemizde her y1l yaklasik 5000
bebek spina bifida dogmaktadir.

Sizin Bebeginiz de Spina Bifidali Olabilir mi?

Hamile kalan biitiin kadinlarin spina bifidali ¢ocuk dogurma riski vardir. Hangi
kadinin bebeginin bu hastaliktan etkilenecegini tahmin etmek c¢ok giictiir. Bununla

birlikte bilinen bazi risk faktorleri sunlardir.

* Daha 6nce spina bifidadan etkilenmis bebegi olan veya kendisi spina bifidali olan,
* Anne ya da babanin ailesinde spina bifidali olan,

* Seker hastalig1 olan,

* Epilepsi tedavisi goren,

* Asirt sisman olan,

*35 yagin iistiinde dogum yapan,

* Hamileligin ilk donemlerinde asir1 sicaga maruz kalan,

* Sosyoekonomik durumu kétii olan kadimnlarin spina bifidali bir bebek dogurma

riskleri daha fazladir.
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Spina bifidanin agir ekonomik krizler, sel gibi dogal afetler, savaslardan sonra

arttigini gosteren bulgular vardir.
Spina Bifida Anne Karninda Teshis Edilebilir mi?

Gebeligin 4. ayinda kanda AFP testi yaptirarak ve ultrason incelemesi ile bebegin

spina bifidali olup olmadig1 6grenilebilmektedir.
Spina Bifida Cocuklar: Nasil Etkiler?

Spina bifidanin hafiften agira dogru giden ii¢ tipi vardir. Gizli spina bifida,

meningosel ve meningomiyosel. En agir tipi meningomiyosoloseldir.

Spina bifidali ¢cocuklarda asagidaki sorunlarin bir veya birden fazlasi goriilebilir ve
ciddiyeti omurilikteki acikligin yerine gore degisiklik gosterebilir.

Kese : Spina bifidali bebekler bazen sirtinda bir kese ile dogarlar ve omurlarin bir

ameliyatla kapatilmasi gerekir.

Bas Biiyiimesi (Hidrosefali) : Spina bifidali pek ¢ok bebekte beyinde su birikmesi
nedeniyle bag biiylimesi, yani hidrosefali gelisir. Bu suyun beyine baski yapmasini
engellemek icin “Sant” adi verilen bir aletin beyine yerlestirilmesi gerekir.
Hidrosefali tedavi edilmedigi taktirde zeka sorunlari, epilepsi ortaya ¢ikar, bebegin

gormesinde ve genel durumda sorunlar olur.

Fel¢ : Govde ve bacaklara giden sinirler etkilendigi i¢in yiiriime problemleri ve
sekil bozukluklar1 yasayan bu c¢ocuklar, kimi zaman tibbi miidahalelerle, cesitli
yardimc1 cihazlarla yiiriiyebilirler, veya tekerlekli sandalye kullanmak zorunda
kalabilirler.

Idrar ve Kaka Tutamama-Yapamama : Spina bifidali cocuklarin hemen hemen
tamaminda idrar kesesi ve bagirsaklar1 kontrol eden sinirler zarar gordiigii i¢in idrar
ve kakalarmi tutumama-yapamama sorunlar1 vardir. Ozellikle idrar kontrolii igin
kiiciik yasta sonda kullanmalar1 gerekebilir ya da degisik tibbi miidahalelere ihtiyac
duyabilirler. Bunlarin yapilmasi hem cocuklarin yasadigi sosyal sorunlari, hem de

bobrek yetmezliginin 6nlenmesi agisindan énemlidir.
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Ogrenme-Egitim Problemleri : Spina bifidali cocuklarim biiyiik bir cogunlugunun
zihinsel bir problemi yoktur. Ancak, 6zellikle hidrosefalisi olan bazi1 ¢ocuklarin
o0grenme problemleri olabilir. dikkatini toplama, ifade ve algilama giicliikleri, oku-
mada ve matematikte zorluklar yasayabilirler. Ogrenme problemi olan cocuklarin

erken tanis1 ve 0zel egitimle normal okula devam etmeleri miimkiin olabilmektedir.

Hiirriyet Gazetesi-2003
Spina bifidalilar derneginin

yazisindan alinti yapilmistir.
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TEST I

1. Mendel kurallarina gére AaBb genotibine sahip bireyde asagidaki gametlerden
hangisi olusmaz?

A) ABb B) AB C) aB D) ab

2. DdEe x DDEe genotipli iki bireyin caprazlanmasi sonucunda DdEe genotipli
birey meydana gelme olasiligi nedir? (Genler bagimsizdir)

A) 1/4 B) 1/2 C) 3/4 D) 2/4
3. BO : Yandaki sekilde 1 numarali birey BO
- kan grubuna, 4 numarali birey AO

kan grubuna, 5 numaral birey ise OO

kan grubuna sahiptir. Buna gore 2

ve 3 numarali bireylerin kan grubu
[4] asagidakilerden hangisi olabilir?
AO 00

A) AO, AB B) AO, OO C) 00, BO D) AA, AB

4. BbCcDD genotipte bireyin B ve D genleri bagh genler olduguna gore asagidaki
gametlerden hangisi bireyin olusturabilecegi gamet olamaz?

A) BCD B) BbCD C) beD D) BcD

5. Renk korii bir kadinla normal goriislii bir erkegin dogacak olan erkek
cocuklarinda renk korii olma olasilig1 nedir? (r geni cekinik gen olup, renk korliigii

hastaligina neden olur.)
A) % 50 B) % 25 C) % 75 D) % 100

6. Endiiliis tavuklarinda siyah tiiy rengi ile beyaz tily rengine eksik baskindir.
Heterozigot endiiliis tavugu ile ayn1 genotibe sahip horoz ciftlestirilirse elde edilen
dollerde beyaz endiiliis tavugu olusma olasilig1 nedir? (SS: siyah tiiy BB: beyaz tiiy
SB : mavi tiiy)

A) 12 B) 1/4 C) 1/8 D) 3/4
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7. Kan grubu AO olan bir kadin ile kan grubu BB olan bir erkegin dogacak
cocuklarinin plazmasinda anti A antikoru bulunma olasilig1 nedir?

A) % T5 B) % 0 C) % 50 D) % 25

8. Bezelyelerde yuvarlak tohum burusuga baskindir. Bu karakter yoniinden
yuvarlak bir bezelye ile genotibi bilinmeyen bir bezelye caprazlandiginda 50
yuvarlak bezelye 51 burusuk bezelye elde edildigine gore ¢aprazlanan bezelyelerin
genotibi asagidakilerden hangisidir? (Y : yuvarlak; y : burusuk)

A) Yy xyy B) Yy x Yy OyyxYY DYYxYY

9. Hemofili bir erkekle hemofili hastalig1 yoniinden tasiyici bir kadinin dogacak
cocuklarinda hemofili olma olasilig1 nedir? ( h geni cekinik gen olup, hemofili
hastalifina neden olur.)

A) %0 B) % 50 C) % 75 D) % 100

10. KkMm x KKMM genotipli iki bireyin ¢aprazlanmasi sonucu olusacak fenotip

sayis1 asagidakilerden hangisidir?(Genler bagimsizdir.)

A)l B) 3 02 D)6
11. Asagidakilerden hangisi yanls bir ifadedir?

A) Renk korliigiiniin kalittmi X’e baglidir.

B) Cinsiyet kalitim etkisiyle olusan karakterdir.

C) XY hemofili hastalig1 yoniinden tasiyici bir erkektir.
D) Yumurta veya spermler olusurken alel gen ciftinden her biri birbirinden ayrilir.
12. AB kan grubu i¢in asagidakilerden hangisi yanhstir?

A) AB kan grubunun alyuvarlarinin yiizeyinde A ve B antijeni bulunur.

B) AB kan grubunun kan plazmasinda antikor yoktur.

C) AB kan grubu genel vericidir.
D) AB kan grubu genel alicidir.
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13. Asagidakilerden hangisi kan uyusmazlifini ortaya c¢ikaran anne ve baba

genotibidir?
A) Anne Rh-, baba Rh*t B) Anne Rht*, baba Rh-
C) Anne Rh-, baba Rh- D) Anne Rht*, baba Rh*

14. Aa BB genotipli birey icin asagidakilerden hangisi sdylenemez? (Genler
bagimsizdir.)

A) 1. karaktere etki eden gen c¢ifti Aa olup birey bu karakter yoniinden
heterozigottur.

B) II. karaktere etki eden gen ciftti BB olup birey bu karakter yoniinden
homozigottur.

C) Bu birey dihibrittir.
D) Bu birey monohibrittir.

15. Eger iki bireyin caprazlanmasi sonucu fenotip ve genotip ayrisim orant 1/2 KK,
2/4 KB ve 1/2 BB seklinde ise agagidakilerden hangisi soylenebilir?

A) Bu durum eksik baskinliga ornektir.
B) Eseye bagli kalitimdir.

C) Monohibrit ¢aprazlama sonucudur.
D) Dihibrit caprazlama sonucudur.

16. AA genotipli bireyde a geni bulunduran gamet olusma olasilig1 asagidakilerden
hangisidir?

A) % 100 B) % 75 C) % 50 D) % 0

17. Bir disinin yumurta hiicresinin kromozom dagilimi1 7+X seklindedir. Buna gore
asagidakilerden hangisi soylenemez?

A) Bu disinin yumurtasinin 7 otozomu 1 gonozomu vardir.
B) Gonozom, viicut kromozomudur.
C) Bu disinin viicut hiicresinde 16 kromozom vardr.

D) Bu disinin viicut hiicresinde kromozom dagilimi 2n = 14 + XX seklindedir.
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18. Sekilde verilen genotipli bir bireyle ilgili asagidakilerden hangisi yanhstir?
A) Aile b bagh genlerdir.
B) C geni bagli gen degildir.

C) Bu genotibe sahip bireyin olusturacagi gamet % 50
olasilikla AbC veya % 50 olasilikla aBC geni tasir.

D) Bu bireyin olusturacagi gamet kesinlikle
AABbLCC genotipli olur.

19. Bb Dd genotibine sahip bir birey asagida yazilan gametlerden hangisini
olusturamaz? (Genler bagimsizdir.)

A) BbD B) BD C) Bd D) bD

20. CcDD genotibine sahip bir bireyden CcD genotipli bir gametin olugmasinin
nedeni asagidakilerden hangisi olabilir?

A) Ayrilmama B) Bagimsiz dagilim kurali
C) Modifikasyon D) izotipi kanunu
21. Asagidakilerden hangisi yanhs bir ifadedir?

A) 45+XY kromozomlu bir erkek birey otozomlarda ayrilmama sonucu meydana
gelir.

B) 44+X0 kromozomlu bir disi birey gonozomlarda ayrilmama sonucu meydana
gelir.

C) Bir disi bireyin 23+X kromozomlu yumurtasinin meydana gelmesi
gonozomlarda ayrilmama sonucu olusur.

D) Klinefelter hastalig1 gonozomlarda ayrilmama sonucu olusur.

22. Asagidakilerden hangisi mutasyonu modifikasyondan ayiran bir 6zelliktir?
A) Mutasyonlar, viicut hiicrelerini etkileyebilir.

B) Mutasyonlar yumurta ve spermi etkilerse kalitsal bir 6zellik kazanir.

C) Modifikasyonlar sadece genlerin isleyisini degistirir.

D) Modifikasyonlarin olusumunda cevre etkilidir.



