oo _ a0 77T204 GENETIK DERSI
BOLUM 6 6. Hafta Ders Notlari

Kaynak: Prof. Dr. Orhan KAVUNCU (2020). Genetik Ders Notlar1
BOLUM ALTI
CINSIYETE BAGLI OZELLIKLER

VI11.1- Cinsiyet Kromozomlar:1 Ve Cinsiyetin Belirlenmesi

Onceki boliimlerde ele alinan ozellikleri determine eden genlerin bulundugu
kromozomlar, “nizami” kromozomlard: (Griffith ve ark. 2008), bunlara otozomlar denilir. Bir
canlinin sahip oldugu genlerin tamamina genom adi1 verilir. Genomun biiyiik bir boliimiinti,
otozomal genler, yani bu otozomlar {lizerinde bulunan genler teskil eder.

Hayvanlarin ve iki cinsiyetli ¢ogalan bitkilerin bir¢ogunda otozomlar yaninda bir ¢ift
daha kromozom vardir ki bunlara cinsiyet kromozomu denir. Bu tiirlerin hemen tamaminda
cinsiyet, bu cinsiyet kromozomlari tarafindan belirlenir. Bunlar da, gamet tesekkiilii esnasinda,
otozomlar gibi, Mendel’in agilma kuralina uygun hareket ederler. Ancak bu kromozomlar
tizerindeki genlerin agilma oranlari, biraz sonra ele alinacagi gibi, otozomal genlerdekinden
genellikle farkl: olur.

Mesela insanda 46 adet kromozom vardir: 44 adet otozom, 2 adet cinsiyet kromozomu.
Birey anne ve babasindan ayni cinsiyet kromozomunu almissa, yani cinsiyet kromozomlarinin
ikisi de X ise disi olur, babadan Y gelmisse erkek olur. Sitogenetik gosterimle disiler
22AA+XX, erkekler 22AA+XY olur. Y kromozomunda erkekligi belirleyen genetik materyal
vardir. Erkeklerde X ve Y kromozomlari, meyoz boliinme esnasinda homolog kromozomlar
gibi eslesirler; fakat aralarinda parga degis tokusu olmaz; ¢iinkii gercekten homolog bolgeleri
cok azdir.

Drosophila’da da genom benzer sekilde disilerde 3AA+XX, erkeklerde 3AA+XY
seklinde gosterilebilir. Erkeklerde tek X kromozomu vardir. insanda Y kromozomu erkekligi
belirleyici role sahip oldugu halde Drosophila’da Y’nin erkeklik rolii yoktur. Otozomlardaki
baz1 genlerin erkekligi belirleyici rolleri oldugu bugiin bilinmektedir. X kromozomu ise disiligi
belirleyici role sahiptir. Cinsiyet Drosophila’da X kromozomlarin sayisinin otozomlara
oraniyla belirlenir. Cinsiyetin bu sekilde bir oranla (X kromozomunun sayisi / otozomlarin
sayist) belirlenmesi, genetik denge teorisi olarak bilinir.

Morgan’in 6grencilerinden Bridges tarafindan Drosophila’da yapilan calismalarla
1922’de ortaya konan bu teoriye gore, X kromozomu iizerinde disiligi belirleyen genler,
otozomlar tizerinde de erkekligi belirleyen genler bulunmaktadir. Diploit sinekler normal disi
olmakta, fakat X kromozomunun sayisinda bir adet azalma, X/A oranini 0.5 yapmakta ve boyle
diploitlerin erkek olmasina yol agmaktadir. Triploit (her kromozomdan ii¢ tane) sineklerde ise
X kromozomunun bir azalmasi X/A=2/3 oranina yol agmakta ve boyle sinekler intersex
olmaktadir. Triploit bir sinekte 3 degil de 4 X varsa X/A oran1 1’den biiyiik olmaktadir, Bridges
bunlar tistiin disi, X/A oran1 0.5’ten de kiigiik olanlar1 da iistiin erkek olarak isimlendirmistir.
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Canlilarda eseyin belirlenmesine iligkin ¢ok farkli mekanizmalar vardir. Bazi halkal
solucan tiirlerinde viicuttaki halka sayisina gore cinsiyet belirlenebilmektedir. Tek hiicrelilerde,
hatta bazi bakteri tiirlerinde erkekli disili ¢ogalmanin ilkel hali denilebilecek mekanizmalar
vardir ki bunlar ileride DNA ile ilgili boliimlerde ele alinacaktir. Cesitli organizmalarda cinsiyet
farkliligin1 belirleyen faktorlerle ilgili 6zet bilgi Diizglines ve Ekingen (1983), sayfa:74-80°de
bulunabilir. Bu boliimde esas konumuz, cinsiyet kromozomu {izerinde bulunan genler
tarafindan belirlenen o6zelliklerin kalitimi oldugundan cinsiyet kromozomu ile eseyin
belirlendigi canlilar ele alinacaktir. Bu gibi erkekli disili ¢ogalan diploit canli populasyonlarina
Mendel Populasyonlar1 denilmektedir (Diizgiines ve Ekingen 1983). Bunlar arasinda da
erkeklik disilik mekanizmalar1 bakimindan asagida 6zetlenen farkliliklar s6z konusudur:

Meyoz bolinme esnasinda biitlin gametlerine ayni cinsiyet kromozomunu veren
cinsiyet homogametik, farkli cinsiyet kromozomu veren cinsiyet ise heterogametik olarak
isimlendirilir. Buna gore insanda ve Drosophila’da disiler homogametik, erkekler
heterogametiktir.

Tavuklarda ve giive denilen kelebekte, insan ve Drosophila’dakinin aksine disiler
heterogametiktir. Bunlarda cinsiyet kromozomlar1 Z ve W harfleriyle gosterilir. Tavuklar ZW,
horozlar ZZ genotiplidir.

Cinsiyet kromozomlar {lizerinde de, otozomlarda oldugu gibi, cesitli 6zelliklerin su
veya bu fenotipte olmasini determine eden genler bulunur. Insanda X kromozomu iizerinde
cinsiyetle ilgisi olmayan 6zellikler bakimindan fenotipi belirleyen bir¢ok gen vardir. X’e gore
cok daha kiigiik olan Y kromozomunda ise ¢ok daha az sayida genin fonksiyonu belirlenmistir.
Bunlar da insanda daha ¢ok erkeklik ve sperma ozellikleriyle ilgili genlerdir.

VIII.2- Cinsiyete Bagh Dole Geg¢is Kaliplar

Sitogenetikgiler X ve Y kromozomlarint homolog olan ve olmayan kisimlara ayirir. Bir
misal olarak yine insanlar1 alalim. X kromozomunda genlerin ¢ogunun bulundugu farklh
bolgelerin Y kromozomunda karsiligt yoktur. Bu yilizden erkeklerin hiicrelerinde X
kromozomunun bu farkli bolgelerindeki genlerden birer kopya var demektir ki, bu ylizden bu
genlere hemizigot (yar1 zigot) denir. X kromozomunun farkli bolgeleri yiizlerce gen
bulundurur; bunlarin ¢ogu cinsiyet fonksiyonunda rol almazlar ve insanda cinsiyetle ilgisi
olmayan bir¢ok Ozelligi etkilerler. Y kromozomu sadece birkac¢ diizine gen bulundurur.
Bunlarin bazisinin X kromozomunda karsilig1 vardir, fakat cogunun yoktur. Bu ikinciler erkek
cinsiyet fonksiyonunda rol alirlar. Bunlardan birisi SRY, erkekligin kendisini tayin eder.
Digerlerinin bircogu da erkeklerde sperma iiretimi i¢in gereklidir.

Insan X ve Y kromozomlari, birisi kromozomlarin bir ucunda digeri diger ucunda olmak
tizere iki kisa homolog bolgeye sahiptir. Bu bolgeler, homolog olduklari anlaminda, otozomlar
gibi hareket ettikleri anlaminda, pseudo otozomal bélgeler 1 ve 2 olarak isimlendirilirler
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(Griffith ve ark 2008). Bu es bolgelerin birisi veya her ikisi meyozda eslesir ve parca degis
tokusu yapar. Bu sebeple X ve Y kromozomlar1 esler olarak hareket eder ve spermlere esit
sayida agilir.

Damarl1 bitkiler bir seri seksiiel diizenlemeye sahiptir. Iki evcikli tiirler, hayvanlar gibi,
sadece yumurta bulunduran ¢icekler tasiyan disi ve sadece polen (¢icek tozu) keseleri (anter)
bulunduran c¢igekler tasiyan erkek bitkileriyle sekstiel dimorfizm gosterir. Hepsi degilse bile
baz1 iki evcikli bitkiler, bitkinin cinsiyeti ile iligkili (ve hemen tamamen belirleyici) 6zdes
olmayan bir kromozom ¢iftine sahiptir. Bu tiirlerin biiylik kism1 bir XY sistemine sahiptir.
Mesela iki evcikli Melandrium albiim bitkisi her hiicresinde 22 kromozoma sahiptir: 20 otozom
art1 2 cinsiyet kromozomu, XX disileri, XY erkekleri gosterir. Diger iki evcikli bitkiler belirgin
bir 6zdes olmayan kromozom ¢iftine sahip degildir ama bunlar da muhtemelen gorsel olarak
ayrit edilemese de cinsiyet kromozomuna sahiptir (Diizgiines ve Ekingen 1983).

Cinsiyet kromozomu iizerindeki genler tarafindan determine edilen 6zelliklere cinsiyete
bagh ozellikler denir. Gamet tesekkiilii esnasinda, cinsiyet kromozomlar1 da otozomlar gibi
hareket ederler. Ancak bunlar tizerindeki genlerin kontrol ettigi 6zellikler bakimindan fenotipik
acilma oranlari, otozomlardakinden genellikle farklidir; cilinkii agilma oranlar erkek ve
disilerde her zaman ayni olmaz; resiprokal melezlemelerden genellikle farkli sonuglar ¢ikar.
Insanlarda Y kromozomu iizerindeki genler, sadece babadan ogula gectikleri i¢in, disilerde bu
ozellikler bakimindan varyasyon goriilmez.

VI11.3- Cinsiyete Bagh Ozelliklerin Kalitim

Morgan Drosophila ile yaptigi ¢alismalarda X kromozomu tizerindeki genler tarafindan
determine edilen bir¢ok 6zellik buldu. Bunlardan birisi g6z rengidir. G6z rengi kirmiz1 bir hatla,
g0z rengi mutant beyaz olan bir hatti1 melezleyen Morgan, resiprokal melezlemeden farkli
sonugclar elde etti. Kirmizi disilerle beyaz erkekleri melezlediginde F1’in tamami kirmizi ¢ikti.
Buna gore gz renginin kirmizi olusu beyaz olusuna dominantti. Fakat disileri mutant hattan,
erkekleri normal hattan aldiginda, F1 disilerinin tamami kirmizi, erkeklerinin de tamami beyaz

olmustu:
1) (2)
Kirmizi disi x Beyaz erkek Beyaz disi x Kirmiz1 erkek
F1: Biitiin doller kirmizi F1: Disiler kirmizi, Erkekler beyaz

(1) Numarali melezlemeden elde edilen Fi disileri resesif erkeklerle geriye
melezlendiginde disilerin yaris1 kirimiz1 yarisi beyaz, erkeklerin de yaris1 kirmizi,
yarist beyaz ¢ikmisti. Resiprokal melezleme yapilinca (yani F1 erkekleri mutant
disilerle melezlenince), disi dollerin tamami1 kirmizi, erkeklerin de tamami beyaz
olmustu:
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©) (4)
Kirmizi F; disileri x Beyaz erkekler Kirmiz1 F1 erkekleri x Beyaz disler
Ya disi kirmizi, Y4 erkek kirmizi Y5 disi kirmiz1, V2 erkek beyaz

Y4 disi beyaz, Y4 erkek beyaz

Cinsiyet kromozomlarinin ebeveynden dole gecisiyle yukaridaki sonuglarin paralelligini
sematik olarak gérmek miimkiindiir®:
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Misal: VI1I1.1- Drosophila’da killi kanatli olusu saglayan mutant gen, normal kanatlh
olusu saglayan alleline dominanttir. Killi kanath safhattan disilerle normal kanatli safthattan
erkekler giftlesince F1’lerin tamami killi kanath ¢ikmus, resiprokal melezlemeden ise Fi disileri
killi kanatl, erkekleri normal kanatli ¢tkmistir. a) Cinsiyete bagliliktan s6z eder misiniz? Nigin?
Sematik olarak agiklayiniz. b) Killi kanatli F; disileri normal erkeklerle geriye melezlenince
cikacak doller hangi oranlarda hangi fenotiplerde beklenir? Killi kanath erkekler, normal
disilerle ¢iftlestirilirse durum ne olur? Ac¢iklaymiz.

a) Resiprokal melezlemede F1 erkeklerinin bir genotipte disilerinin diger genotipte olmasi
bu genlerin X kromozomu iizerinde olduklarini, yani cinsiyete bagli olduklarini gosterir.
Sematik olarak Killi kanatli (TT) safhattan disilerle normal kanatli (t-) erkeklerin
ciftlesmesi ve resiprokal ciftlesmeler asagidaki gibi gosterilebilir. Sorunun b) sikki da
hemen alttaki sekillerde gdsterilmistir.

1 Burada kromozomlar X ve Y harfleriyle, genler de bunun lizerinde A ve a harfleriyle gésterilmistir. Bircok
kaynakta X kromozomu | seklinde bir ¢izgi olarak, Y kromozomu da | seklinde gosterilir. Genler de bu gizgiler
lzerinde yatay cizgilerle gosterilir.
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Cinsiyete bagli kalittmdan dolayi, dol generasyonunda iki cinsiyette ve resiprokal
melezlemelerde farkli fenotipik oranlar ortaya ¢ikar. Killi kanatli F1 disileri normal erkeklerle
geriye melezlenince disilerin de erkeklerin de yarisi killi kanatli, yarist normal olur. Killi kanath
erkekler, normal disilerle giftlestirilirse, a) sikkindaki resiprokal melezleme sonuglariyla ayni
sekilde, disilerin tamami kill1 kanatli, erkeklerin tamami ise normal olur.

VIIL4- INSANDA ESEYE BAGLI KALITIM

X Kromozomundaki Genlerin Kontrol Ettigi Karakterler

X’e bagl ve bizim bilmemiz gereken iki karakter vardir. Bunlar:

1. Renk korliigii (r)
2. Hemofili hastaligidir, (h)

1. Renk korligii: Kirmizi, sari, yesil gibi renkleri ayirt edememe hastaligidir. Kalitsal bir
karakter olup, ogul dollere aktarilabilir. Alleline resesif bir gen tarafindan belirlenir. Simdilik
tedavisi yoktur.

2. Hemofili hastahigi: Kanin pthtilagmamasi hastaligidir. Bu hastalik disi bireylerde
oldiirtictidiir. Bu da alleline resesif bir gen tarafindan kontrol edilir. Bu hastaligin da su ana
kadar tedavisi bulunamamustir.

Y Kromozomundaki Genlerin Kontrol Ettigi Karakterler

Bu karakterleri olusturan genler Y kromozomunda oldugu i¢in bu karakterler sadece
erkek bireylerde tezahiir eder. Ciinkii disilerde Y kromozomu yoktur. Ornek:
- Kulak killig

6/5



oo _ a0 77T204 GENETIK DERSI
BOLUM 6 6. Hafta Ders Notlari

Kaynak: Prof. Dr. Orhan KAVUNCU (2020). Genetik Ders Notlar1

- Ikinci ve iigiincii ayak parmaklarinin bitisik olmasi
- Balik pullu olus

Hem X Hem Y ile Aktarilanlar:

X ve Y kromozomunun homolog bolgesindeki genlerle aktarilirlar. Bunlarin kalitima,
otozomlardaki normal karakterler gibidir. Yani hem erkek hem disilerde, ayni oranlarda
goriilebilirler. Insandaki bazi gbz rahatsizliklarimin kalitimi bu duruma ornek olarak
verilmektedir.

VI1I1.5- Calisma Problemleri

VIII.1. Insanlarda renk korliigii esey kromozomlar: iizerinde bulunan resesif bir gen (X"
tarafindan belirlenmektedir. Renk korii olan bir babanin kiz ¢ocuklarinin yarisi renk kori
olmustur. Bu durumda annenin genotipinin ne olmasi beklenir?

a)XRxR b)XRY c)XX' d)X"Y e)XRX'
VIII.2. XHY genotipine sahip bir canli nasil isimlendirilir?
a)Homogametik, homozigot b)Heterogametik, homozigot, c)Heterogametik, hemizigot

d)Heterogametik, heterozigot e)Homogametik, heterozigot

VIIIL3. Erkekleri homogametik olan bir canli tiiriiniin gametlerinde bulunan kromozom sayist
20°dir. Buna gore disi bireylerin yumurtalarindaki kromozom sayisi ve yumurtalarinda bulunmasi
gereken X kromozomu sayis1 nedir?

a)40, 0 veya 1 b)40, 1 )20, 0 veyal d)40, 0 e)20, 1

VIIil.4. Renk korii bir baba, normal bir anne ile evlenmis ve renk korii bir ogullar1 olmustur. Renk
korliigii cinsiyete bagl resesif bir gen tarafindan tayin edilmektedir. Anne i¢in asagidakilerden
hangisi dogrudur?
a)Anne heterozigottur, yani tagtyicidir.
b)Anne homozigottur, oglan babaya ¢ekmistir.
c)Anne renk korii olmaliydi, soruda bir hata vardir.
d)Bu annenin renk korii bir kizi olamaz.
e)Bu annenin normal bir kiz1 olamaz.

VIILS. Renk korliigii geni bakimindan heterozigot bir kizin fenotipi renk korti olabilir mi?
a)Olabilir; normal goriisii saglayan dominant genin penetransi (niifuz kabiliyeti) tam degildir,
%97 dir.
b)Olabilir; renk korligii geninin etkisi cinsiyetle degisir; erkeklerde resesif, kadinlarda
dominanttir.
c)Olamaz; normal goriisii saglayan gen renk korliigline dominanttir.
d)Zorunlu olarak renk korii olur. Ciinkii renk korliigii geni dominanttir.
e)Olamaz; ¢ilinkii kiz heterozigot yani tasiyicidir.
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VIII.6. Renk korligli esey kromozomlar1 iizerinde bulunan resesif bir gen tarafindan
belirlenmektedir. Normal goriislii olan bir kadin ile annesi renk korii olan bir erkek evlenmistir.
Buna gore asagidakilerden hangisi yanlistir?

a)Dogacak ¢ocuklarin tamami normal goriislii olabilir.

b)Bu evlilikten normal goriislii cocuk beklenmez.

c)Dogacak kiz ¢ocuklarinin yarisi renk korii olabilir.
d)Dogacak kiz ¢cocuklarinin tamami normal goriislii olabilir.
e)Dogacak erkek ¢ocuklarinin tamami normal gorislii olabilir.

VIILT. Erkekleri heterogametik yapida olan bir canli tiiriiniin somatik hiicrelerindeki kromozom
sayist 32 ise erkeklerin spermlerinde bulunmasi gereken toplam kromozom sayis1 ve X
kromozomu say1s1 kagtir?

a)64, 1 b)32, 1 c)32,1veya0 d)16, 1 veya O e)16, 1
VIII.8. XHX" genotipli bir canli nasil isimlendirilir?
a)Homogametik, homozigot b)Heterogametik, heterozigot c)Heterogametik, homozigot

d)Heterogametik, hemizigot e)Homogametik, heterozigot

VIIIL9. Babas1 renk korii olan normal goriislii bir kadin, normal goriislii bir erkekle evlenmistir.
Bu evlilikten meydana gelmis 8 ¢cocuktan kag tanesinin renk korii olmasi beklenir?
a)8 b)2 c)4 d)1l e)0

VII1.10.  Insanlarda hemofili hastalig1 eseye bagh resesif bir gen tarafindan belirlenmektedir.
Babasi hemofili hastasi olan saglikli bir kadin hemofili hastasi bir erkekle evlenmistir. Bu
evlilikten meydana gelen 4 erkek ¢ocuktan kag tanesinin hemofili hastas1 olmasi beklenir?

a)0 b)1 )2 d)3 e)4
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