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GEN NEDIR?

lGenes VI-B. Lewin: Gen (sistron) bir polipeptid zincirinin sentezinden
sorumlu olan DNA segmentidir. Bu segment kodlayici bélgelerin (ekzon)

icerisinde yer alan intronlari ve kodlayici bélgelerin baglangig ve bitim
lider ve trailer) bdlgeleri kapsar.

olecular Cell Biology (Lodish et al): Fonksyonel bir polipeptid ya da RNA

entezi igin gerekli olan nikleotid dizileridir. Bu diziler kodlayici bélgelerle
irlikte kontrol dizilerini de kapsar.

olecular Biology of the Cell (Alberts et al.): Belirli bir karakteristik 6zelligi

kontrol eden DNA bdlgesi. Bu bélge genellikle belirli bir polipeptid ya da
NA'dan sorumludur. Bu fanimlanan bdlge kodlayici bélgeleri regilator
6lgeleri ve intronlari kapsar.

Gen:

Belirli bir protein ya da RNA kodlayan DNA bdlgesidir. Bu DNA bdlgesi,
promoter, intronlar ve ekzonlar (RNA ya da protein kodlayan kisim),

terminasyon sinyali ve poliadenilasyon sinyalini kapsar. 3
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Genom:
Bir bireyin bir hicresinde bulunan tim
genetik materyalidir.

Transkriptom:
Transkripsiyon sonucu hiicrelerde

N

sentez edilen tim nikleik asitleri (RNA m

molekiilleri) ifade eder.

Transkriptom

Proteom:
Hicrelerde genom tarafindan kodlanan
proteinlerin timine birden proteom adi , 5

verilir. %, (R

Pr'o'r%om




MONOSISTRONIK GENLER

PROMOTER KODLAYICI BOLGE

POLISISTRONIK GENLER (OPERON)

PROMOTER K. BOLGE-1 K. BOLGE-2 K. BOLGE-3
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E. coli Lactoz operonu

PROMOTER| O

HOCH,

HO OH
OH
B-Galactoside linkage

HOCH, OH OH
HO , Galactose
@) B-Galactosidase
OH H 6
OOH ™2 HOCH,
OH HOCH, OH
Lactose . OOH

OH
Glucose
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E. coli Triptofan operonu

PROMOTER| O

(chorisiafe] ——> = ——> ——> — "7

CH,
NH
Triptofan

. .  J + Y

Chorismate * Anthranilate 7‘*4 M5 “Phospho-—— Enol-l-scarboxy- T’ Indole-Fglveeral P — L-Tryptophan
. \ ribvosyl )- phenylamino-1- .
Glutamine Gtz PRPP (@@ anthranilate deoxyribulose " L-Serine Glyceraldehyde-3-P
+ pyruvate phosphate
O= operon
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promoter odlayici bolge

N
N

5 3
3 5

‘ intron ‘
9
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Intronlar/Ekzonlar

Intronlar ilk kez adenoviriislere ait
protein kodlayan genlerde saptanmistir.
Daha sonra tRNA ve rRNA genlerinde de

intronlar gésterilmistir
(Berget ve ark., 1977 PNAS 74: 3171-3175).

Ovalbumin geninde intronlarin kesfedilmesi
Breathnach ve ark. PNAS:1978 Oct; 75(10): 4853-4857

Yan tarafta verilen elektron mikroskobu
fotografi (elektronmikrografi) tavuk
ovalbumin geni (DNA) ve islenmis
(intronlari kesilip atilmis) ovalbumin
MRNA' sinin hibridizasyonu
(renatirasyon) sonucu elde edilen DNA-
RNA melez molekiiliini gostermektedir.
DNA ve RNA molekillerinin
komplementer olan bdlgeleri ekzonlarag,
RNA'nin agtkta kalan bdlgeleri ise

intronlara karsilik gelmektedir. v
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LTR

DNA transposons
Simple sequence —,

Segmental
duplications

Miscellaneous
heterochromatin

Miscellaneous
unique sequences

retrotransposons I

SINEs

LINEs

Protein-coding
genes

Introns
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GEN YAPISI

B )

Kodlayici balge

- TAA
A Anlaml Zincir  “TAG
5\ ATG I B TGA 3\
3 = TAC e— ATT 5
K Anlamli Zinci
T argt Aniami Zincir ATC

ACT

12

K. TURAN/2020




Bakterilerde Promoter Yapisi

PROMOTER LIDER KODLAYICI BOLGE -

Baslangig
nok'l'as?

G
A

"TTGACA e== 15-17 niikleotid wee TAT AAT e 5-9 niikleotic we
-10 Bdlgesi +1

TATA kutusu
Pribnow kutusu Il
<dsmmmEnm =)

UPSTREAM DOWNSTREAM

-35 Bdlgesi

13

K.TURAN/2020




Bakterilerde Promoter Yapisi

RNA POLIMERAZ Baslangtc

noktasi

TTGACA e==15-17 niikleotid wews T AT AAT «== 5-9 niikleotid w

-35 -10 +1

14
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Garrett &

Grisham: Biochemistry, 2/e

Figure 31.3
Gene —35 region Pribnow hox Initiation

(=10 region) site (+1)
araBAD GGATCCTACCTGACGC TTT T TATCGCAACTCTCTACTGTTTCTCCATACCCGTTTTT
arall CCCCTGCGAT TATACACACTT TTGTTACGCGTTTTTGTCATGCGGCGC TTTGCGGTCCCGCTTTG
biad TTCCAAAACGTG T T TT T TG T TGT TAAT TCGLGTGTAGACTTGTAAACCTAAATCTTTT
bioR CATAATCGACT TGTAAACCAAATTGAAAAGAT TTAGGTTTACAAGTCTACACCGAAT
palP2 ATTTATTCCATGTCACAC T TTTCGCATC TTTGTTATGC TATGGTTATTTCATACCAT
lne ACCCCAGGC T T TACAC T TTATGC T TCCGGOC TOCGTATGTTGTGTGGAATTGTGAGC GG
lecl CCATCGAATGGCGOCAAAACCTTTCGOC GG TATGGCATGATAGCGCCCGGAAGAGAGTC
rrAd AAAATAAATGC T TGAC TC TG TAGCGGGAAGGUOGTATTATCACACCCCCGCGCCGCTG
rrmld i CAAAAAAATACT TG TGCAAAAAAT TGEGATCCCTATAATGCGCCTCCGTTGAGACGA
rraEl CAATTTTTCTAT TGC GG OO TGCGGAGAACTCCOCTATAATGCGCCTCCATCGACACGG
MNAT CAACGTAACACTTTACAGCGGCGCGTCATTTGATATGATGCGCCCCGCTTCCCGATA
trp AAATGAGC TG T TGACAA T TAAT CATCGAACTAGTTAACTAGTACGCAAGTTCACGTA

Consensus
sequence:

Initiation

=35 region Pribnow box site

T € T T G A C A T---11-15bp]---T A T A A T--{5Bbp]--- A
42 38 82 84 79 64 53 45 41 79 95 44 59 51 96 EEIT
EEG-T-S

42

15
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Okaryotlarda Promoter Yapisi

RNA POLIMERAZ II
Baslangig

noktasi

GGCCAATCT e== 40-90 niikleotid wee TATAAAZA ww=l9-27 niikleotid mu

-75 Balgesi -25 Balgesi +1
CAAT kutusu TATA kutusu

16
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Garrett & Grisham: BII‘JEI’IEI‘I"IIBT.W, 2/e
Figure 31.10

Adenovirus GGGGUCTATAAAAGGGGGTGGGGGOGOGTTOGT CETEEETE
late

Chicken GAGGCTATATATTCCCCAGGGCTCAGCCAGTGT ETGT{IA
ovalbumin

Mouse 3 globin GAGCATATAAGGTGAGGTAGGATCAGTTGCT EETEEEATTT

maj-:rr

Rabbit TTGGGCATAAAA GGEAGAGCAGGGEAGCTGETGCTGETAEEAET
b globin -

+1
Transcriptiun

A A .
82 97 93 85 gl:} 83 511;1 start site

17
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prokaryotik Organizmalarda Gen Anla

SITOPLAZMA

promoter
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prokaryotik Organizmalarda Gen Anla

SITOPLAZMA

5" IS I D .
3 I I B .

promoter

I I 3
5"

Polisistronik
MRNA

e

Polipeptid A Polipeptid B Polipeptid C
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PROKARYOTIK RNA POLIMERAZ ENZiMmI

Transc.mov

1.Cift-zincirli DNA kaliba gereksinim duyar.

2.Primer molekiile gereksinim duymaz, tek bir NTP
ile sentezi baglatir.

3.Dort gesit NTP’a gereksinim duyulur.

4.Kalip DNA ipliginin yonu 3-5 yonundedir.

5.Sentez 5-3 yonunde gerceklesir.

Bakteriler tipik olarak tek tip bir RNA Polimeraz enzimine sahiptirler. Bu enzim a (40
kD), B (155 kD), B° (160 kD) ve o alt unitelerinden olugsan bir komplekstir. Bakterilerdeki
tum RNA molekullerinin sentezinden sorumludur.

a-alt uniteleri: enzim kompleksinin olugsumu, promoter bolgeyi tanima ve regulator
proteinlerle etkilesim iglevlerine sahip.

B-alt uniteleri: kataliz islevi gorur

o-alt unitesi: promoter spesifikligi gosterir (promoter bolgede korunmus dizilere
baglanmayi kontrol eder

K. TURAN/2020
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RNA SENTEZ EVRELERI
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Pol
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Elongation
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3
\
\

23




BASLAMA (Prokaryotik)

Olay promoter adi verilen bélgelerde bagslar.

Promoter bdlgeyi tanimak igin baslatici protein
faktorlere (sigma faktori) gereksinim vardir

Iki kademeli bir olay
- Kapali kompleks
- Agik kompleks

|

Bailama
noktgsi

K. TURAN/2020

RNA Pol.
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UZAMA (Prokaryotik)

- Sigma faktordnin yapidan ayrilmasi ile uzama baglar

» Topoizomerazlarin yardimiyla agilan ikili sarmal yapi
boyunca RNA polimeraz enzimi ipliklerden birine
komplementer RNA sentez eder

* Prokaryotik RNA polimerazlar igin ortalama uzama
hizi 40 nikleotid/saniyedir

+ Uzama isleminin hizi sentez edilen RNA molekdliinin
ikincil yapisi ile gok yakindan iligkilidir (ilmek ya da
sa¢ tokasi seklinde katlanmalar uzama hizini etkiler)

25
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BASLAMA

UZAMA

K.TURAN/2020

PROMOTER

PROMOTER
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SONLANMA (Prokaryotik)

Sonlanma gendeki tiim bilgiler mRNA seklinde kodlandiktan
sonra spesifik bir bélgede gergeklesir

Bakterilerde sonlanma
- Rho-bagimsiz sonlanma
- Rho-bagimli sonlanma

Rho-bagimsiz
Sonlanma bdlgesi ‘

Sag tokasi olusumu polimerizasyonun
sonlanacag! noktayi isaret eder. Zayif
A-U eslesmeleri sonlanmay kolaylastirir NN

~ N
I

s a—2
@]

PP QQQ00Q
i~ > R o R G

e
e
=,
Cl:
O
>

Rho - transkripsiyonun sonlanmasinda islevsel olan bir protein
faktordir. rho ATP'ye gereksinim duyan bir helikazdir. RNA
transkript boyunca hareket eder ve terminasyon bélgesinde yapidan
ayrilarak  RNA  sentezini sonlandirir.  Mekanizma ¢ok ., iyi

 wednlgsilamamigtir
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PROMOTER

5‘ —3‘
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~ TRANSKRIPSIYON

baslama bitis
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Okaryotik RNA Polimerazlar

Okaryotlarda ii¢ farkli RNA polimeraz vardir:

‘RNA polimeraz I: Ribozomal RNA genlerinin
transkripsiyonu : 285, 18S ve 5.85

‘RNA polimeraz IT: Protein kodlayan genlerin
transkripsiyonu: mRNA'lar.

‘RNA polimeraz ITI: 1RNA ve 5S rRNA genlerinin
transkripsiyonundan sorumludur.

Hem prokaryotik hem de okaryotik RNA polimerazlar 5'-
3' yonude polimerizasyon aktivitesine sahiptir. 3" -> 5
ekzonukleaz aktiviteleri yoktur. Bu nedenle hata yapma
frekenslari yiiksektir. (~10-2)

v 31
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Okaryotlarda Transkripsiyon
A Y psty z

Transcflv Activ.swf

L Transkripsiyon ==
TF
———
1] 1| ER ] (1]

I ENa RN =" 1 ]

TF= Transkripsiyon Faktorleri
AP= Aktivator protein

32
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a Okaryotlarda RNA" larin islenmesi

Tamsk.mov

-

PROMOTER 1

Poligdenilasyon ve
7-metil guanozin sapka
yapisinin eklenmesi

Splicing

> \
- AAAAA-3
\ N \ 1
\ 1 \ 1
\ 1 \ 1
\ N \ 1
\ h \ 1
\ ’ \ 1
\ 1 \ ]
\ ' \ !
\ ' \ !
\ \

\ , \ ,
\ h \ ,
\ N \ !
\ B ' !
\ h ' ]
\ , vy
\‘ , \‘ ,
' 1
vy W
\\’ “I
N \
- AAAAA-
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5'-7 Metil-Guanozin sapka yapisi

Garrett & Grisham: Biochemistry, 2/e

Figure 31.48
n CH, NH,
_N* N
I > Y
0 0 0 =N N
5 I I I
A b CHy,— O— P —0— P—0—P—0—CH, O, TH‘-‘

‘Ql % | |
o o~ o~ o
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3'-Poliadenilasyon

5 - P A AAAA-3

Traskripsiyon sonlandiktan sonra 3'-ugtan belirli bdlge kesilip atilir. (AAUAAA-
poliadenilasyon igin sinyal dizisi)

poly(A) polimeraz enzimi olayi katalizleyen enzimdir

Ortalama 100-200 adenin niikleotidi yapiya katilir.

Poli A dizisinin iglevi: RNA'nin stoplazmaya trasnferinde rol oynar ve RNA'ya

stabil yapi kazandirir. 35
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Islenmis okaryotik mRNA yapisi

7-Metil Guanozin sapkasi S
.................................................................................. 60(\ v :
o i(H NE ¢ & >
HMN Jl B ol ;IJ;/ Q, \00% b\o\ . Q\k. Q’ §\/Y~
3 QA 2 X QA Y
HNT i" | 'N> 0 0 o N %0 \L.o DY) N\ Q0

UTR: translasyonu yapilmayan bélge
(untranslated region)

K. TURAN/2020
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ALTERNATIF ISLENME (SPLICING)

| a-tropomysin geni |
[ W N e e e e e esew w0000 |

W‘:‘:ﬂ:‘:ﬁﬂ:—:—

ekzon intron o
Transkripsiyon ve

RNA islenmesi

= w w ey cizqili kas mRNA
=mw ey YYYr = diz kas mRNA
=ew ey YY¥Yr— == fibroblast mRNA
= w WYY YY¥r —mmmm fibroblast mRNA
= e Y WYYy Smm beyin mRNA

37
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GENETIK KOD

DNA'yi organizmanin yapisi ile ilgili bilgileri iceren bir kitap olarak
kabul edersek,

Soru- kitapta kullanilan harfler nelerdir?

Soru- kitapta ciimleler nelerdir?

Soru- ciumleleri olusturan kelimeler nasil yazihdir?

Cevap- harfler A,G,C, T

Cevap- DNA kitabinda ciimleler genlerdir

Cevap- kelimelerin bir, iki, g, dort....... harften olusmasi olasi.
Fakat DNA'da kelimeler ti¢ harften olusmakta.

Kelimeler tek harfli ise- 4! = 4 farkli kelime olusturulabilir
Kelimeler iki harfli ise - 42 = 16 farkli kelime olusturulabilir
Kelimeler lic harfli ise - 43 = 64 farkl kelime olusturulabilir
Kelimeler 4 harfliise - 44 =256 farkl kelime olusturulabilir

38
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GENETIK KOD

DNA'da protein sentezinden sorumlu olan
bélgelerdeki uglu nikleotid dizileri TRIPLET ya
da KOD olarak adlandirilir.

DNA lzerinden kopyalanan mRNA'daki ugld
niikleotid dizileri KODON olarak adlandirilir.

tRNA molekiilleri Gzerinde mRNA'daki kodonlara
komplementer Ugli diziler ANTIKODON olarak

adlandirilir.

39
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—GENERIKKOD

DNA ATG KOD (Triplet)
mRNA AUG KODON
UAC ANTIKODON

Metiyonin-tRNA
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Genetik kod nasil desifre edildi?

In vitro protein sentezi genetik kodun desifre edilmesine olanak vermistir. E.
coli'den elde edilen 6zit 2r'ibomlar', tRNA'lar, protein faktorler, radyoakftif
isaretli amino asitler) kullanilmistir.

Yapay mRNA'lar kullanilarak

UUUUUUUUUUUV.. Phe Phe Phe Phe... UUU = Phe *
cceecececececececececcc.. Pro Pro Pro Pro ... CCC=Pro **
AAAAAAAAAAAA.. Lys Lys Lys Lys ... AAA = Lys ***
gaeeeeeeeeeeems Gly Gly Gly Gly... GGG = Gly

Kompozisyonu bilinen yapay polinikleotidler kullanilarak
UCU CUC UCU CUC = Ser Leu Ser Leu

Iki niikleotid kullanilarak olugturulan yapay mRNA molekiilii (CCC, CCA, CAC,
ACC, CAA, ACA, AAC, AAA) kodonlarini icerecektir. Fakat farkl oranlarda C
ve A kullanilarak olusturulacak mRNA da kodon oranlari, dolayisiyla sentez
edilecek polipeptitte de amino asit oranlari degisecektir.

Pro, Lys (bilinen) + Asp, Glu, His, & Thr

Amino asit ve kodon aranlari karsilastirilak kodonlari amino asit karsiliklari
saptanir.

* Nirenberg MW, Matthaei JH (Oct 1961 PNAS 47 (10): 1588-602.
**Gardner RS et al. 1962 PNAS 48 (12): 2087-94.
*x*\/ahba AJ, et. Al. 1963.PNAS 49 (1): 116-22 41
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GCA
GCC
GCG
GCU

Ala

AAG

Lys
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AGA
AGG
CGA
CGC
CGG
CGU

Arg

AUG

Met
M

GAC
GAU

Asp

uucC
Uuu

Phe
F

AAC
AAU

Asn

CCA
CCC
CCG
CCU

Pro

KODONLAR

UGC
UGU

Cyc

AGC
AGU
UCA
UcCcC
UCG
UCU

Ser
S

GAA
GAG

Glu
E

ACA
ACC
ACG
ACU

Thr
T

CAA
CAG

Gln

Q

UGG
Trp
wW

GGA
GGC
GGG
GGU

Gly
G

UAC
UAU

Tyr
Y

CAC
CAU

His
H

GUA
GUC
GUG
GUU

Val
V

UUA
UuG
CUA
AUA CuUC
AUC CUG
AUU CUU

Ile leu
I L

UAA
UAG
UGA

STOP
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-Genetik kod evrenseldir

Istisnalar

Okaryotik hiicre mitokondrilerinde (Insan):
UGA = Trp (Stop kodonu degil)
AUA = Met (Tle'i kodlamaz)

AGA = Stop (Stop kodonu degil, Arg kodlar)
AGG = Stop (Stop kodonu degil, Arg kodlar)

Bazi tek hiicreli 6karyotlarda:
AGA= Stop kodonu
AGG= Stop kodonu

43
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e RNA

e FRNA
. RibozOMIar

Aminoasi TRNA sentetaz

"Baslama (initiation), Uzama (elongation) ve ™
Sonl ‘termination) Fakforl

44

K.TURAN/2020




tRNA-Phe

Sekonder yapi Tersiyer yapi
(yonca yapragi modeli) (L-formu)
| Fenilalanin a
Akseptor .
kol g 3
R C
S rgHe
G
G T ilmegi
D ilmegi [J-A

Antikodon

5" GCGGAUUUAGCUCAGDDGGGAGAGCGCCAGACUGAAYAYCUGGAGGUCCUGUGTYCGAUCCACAGAAUUCGCACEA 3’

Antikodon

Figure 6-52: MBC, IV.th eggfion
D: dihidrouridin, T: ribotimidin, y: psédouridin
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Aminoasil-tRNA
<+ 1 >

Pi

Aminoasil-tRNA

tRNA

Aa-1tRNA
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0
Hol ]
R—C—C—O O0—FP

NH3" o}

Amino asit Y
1

O O

H | I
R—C—C—0—P

NH, o}
Aminoasil-AMP
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Adenin
CH> o
H H |
H | H
OH OH
+ PP
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|(|) |(|)
H |
R— C— C— O— P— O— CH, Adenin

| I
NH o} H |
H | H

2 tRNA
tRNA AMP
@)
0= p— O— CH, Adenin
] |
0 H |
HI3 21 H
@) OH
C==0 Aminoasil -tRNA
HC—R

+

NH; 48




Aminoasil-tRNA
sentaz

Amino asit
bolgesi

ATP bélgesi
tRNA bdlgesi

Spesifik tRNA

Aa-tRNA

49
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Wobble Eslesmesi

(Antikodon'da 1.pozisyondaki nukleotid normal eslesmeden farkh sekilde
davranabilirler. Wobble (titresim/salinim) durumu bazi tRNA molekiillerinin
birden fazla kodonu tanimasina olanak verir. Wobble sonucunda 61 kodonu
taniyacak en az 31 tRNA molekiiline gereksinim vardir)

- Antikodondaki U, kodonlarda 3.pozisyonda yer
alan A ya da G ile eslesebilir

- Antikodondaki G, kodonlarda 3.pozisyondaki U
ya da C ile eglegebilir

- Antikodondaki I (inosine), kodonlarin
3.pozisyonundaki U, C ya da A ile eslesebilir

50
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Wobble Eslesmesi

3’ '|'RNA 1 o} 3" TRNA 2 5
_I. 32 1J_ _I. 3 2 1 J_ ,
NNA NNC —— antikodon
MRNA 5...NNU................ NNG....3
1 2 3 1 2 3
I kodon
3’ TRNA 3 o} 3 1RNA 4 0N 3 TRNA 5 o}
_I. 3 2 1J_ _I. 32 1 _I. 3 02 1 J_
NNU NNG NNI
mMRNAGS ... NNA................. NNC.............. NNA..3
1 2 3 1 2 3 1 2 3
MRNA 5" ... .NNG................. NNU......oooo NNC....3
MRNA B ..ot NNU....3
N »  Watson-Crick modeline uygun mosmN 1
N ”  olan eglesmeleri gostermektedir </ | N
A
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Translation
I.Baslama

Ribozom
P- bolgesu (biiyiik
altbirim)
Met-tRNA — GDP
mRNA |'|. | S j> |
s In00m=AANHAMAAAANA 5»«
e 3: . a.r
Baslama kodonu
Ribozom
(kiclk

mRNA baglanma bélgesi al'rbur'lm) Baslama kompleksi

Baslangig Faktérler (Iniciation Factors-IF)

Prokaryotik organizmalar: IF1-IF2-IF3

Okaryotik organzimalar: eIF1A / eIF2,eIF5b / eIF3/
eIF1,eIF4A,eIF4E, eIF46,eIF4B 52
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IT.Uzama

K. TURAN/2020

L]
i’D

Translation

Uzama Faktorleri (Elongation Factors-EF)

Prokaryotik organizmalar: EF-Tu, EF-6, EF-Ts
Okaryotik organzimalar: EF1, IF2

53




Translation

ITT.Sonlanma

Polipeptit

Sonlanma
faktoerd

Stop kodonu
UAA, UAG ya da UGA

Sonlanma Faktérli (Release Factors-RF)
Prokaryotik organizmalar: RF1-RF2-RF3
Okaryotik organzimalar: eRF1, eRF3

5 A & A

Translation.swf  Translasyonl.mov TRNL.mov Translasyon2.mov 54
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Baslangic
kodongu

Ribozom Amino asil bél
ve ba .. ge
(Biyiik alt birim) (A-bélgesi)
H,N -COOH -COOH
Peptidil bdlge
(P-bdlgesi)

Peptid bag:

H2N' 55
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Anlamh zincir

/

Karsi anlamli
(kalip) zincir

I— RNA pol.

—— Ribozom

Polipeptid

MRNA

SITOPLAZMA
K. TURAN/2020
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MUTASYON

Kalitim materyalinde meydana gelen degismelerdir. Bu degismeler hem
somatik hiicrelerde hem de egey hiicrelerinde meydana gelebilir. Eseyli
ireyen c¢ok hiicreli organizmalarda somatik hiicrelerdeki degismeler
bireyin kendisini etkiler, kalitsal degildir. Buna karsin egsey
hicrelerindeki degisiklikler sonraki dallere aktarilir,

Mutasyonlar degisik sekillerde siniflandirilabilir;
1. Genom Mutasyonlari

- Kromozom sayi degismeleri
Oploide: monoploidi, poliploidi
Angploidi; monozomi (6rn. Insanda Turner sendromu 45X) -
trizomi (Down sendromu / 47 XX ,+21 yada 47 XY ,+21)

+ Kromozom yapi degismeleri
Delesyon, duplikasyon, inversyon, translokasyon

2. Gen (Nokta) Mutasyonlari
Genom lizerindeki daha kigiik degismelerdir. Kisaca bir genin genom
Uzerindeki sayisi ve yeri degismeksizin, nukleotid dizisi ve/veya
yapisinda meydana gelen degisnielerdir. 58

K. TURAN/2020




MUTASYON

Gen mutasyonlarinin etkileri meydana gelis sekline gére farkliliklar

gosterir.

Bazi baz degisiklikleri bireyin fenotipinde herhangi bir

farklilasmaya neden olmaz. Buna karsin bu tip nokta mutasyonlar: canli
igin olimcul etki de gosterebilir.

DNA iizerindeki baz degismeleri;

a.
b.

DNA dizisi

Protein dizisi  MET 6LY ALA LEU LEU THR'STOP"

DNA dizisi

Protein dizisi MET G6LY ALA LEU LEU THR"STOP"

DNA dizisi

Protein dizisi MET 6LY ALA LEU LEU THR'"STOP"

K. TURAN/2020

Farkli amino asidi kodlayan yeni bir kodon olusumuna yol agabilir
Ayni amino asidi kodlayan bir diger kodon olusumuna neden
olabilir

Anlamli bir kodonun bitim kodonuna ya da bir bitim kodonunun
anlamli kodona donisimiine yol agabilir

ATG GGA GCT CTA TTE ACC TAA
MET GLY ALA LEU LEU THR'STOP"

ATG GGA GCT CTA TTA ACC TAA

ATG GGA GCT CTA TTA ACC TAA ATG AGA GCT CTA TTA ACC TAA

MET ARG ALA LEU LEU THR"STOP"

ATG GGA GCT CTA TGA ACC TAA
MET 6GLY ALA LEU "STOP"

ATG GGA GCT CTA TTA ACC TAA

nn

oY




MUTASYON

DNA dizisine ekstra bir niikleotid eklenmesi (insertion, addition) ya da
bir nikleotid kaybi (deletion) mutasyon noktasindan sonraki tim bilginin
degismesine neden olur

DNA dizisi Protein dizisi
3!

Nermal Gen ~ ACANTGGTACGACAR, (Eeticing - Flanine - GIIED
Baz Eklenmesi ° ACAGATGGTACGACAA °  (CTtem®-(Coucine)-(Fiolied~(Valie >-Cysteis>

60
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