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BOLUM ONDORT
MUTASYONLAR

Mutasyon, bir canli grubundaki genetik varyasyonun ilk kaynagidir. Canlilar
aleminin olusumuna iliskin evrimci goriisler, tek bir baslangictan biitiin canlilarin neset
ettigini varsayar. Dindar gorisler ise, her tiiriin ayr1 halk edildigine, insanin da Hz.
Adem’den geldigine inanir. Hangisi olursa olsun, bir canli grubunun her iiyesinin
baslangigta ayni genetik yapiya sahip oldugunu, dolayisiyla baslangigta bir genetik
varyasyon olmadigini diistinmek mantiklidir. Oysa sonradan farkliliklar ortaya ¢ikmuistir.
Yeryiiziinde bir canli populasyonu i¢inde veya aym tiirden populasyonlar arasinda
goriilen iste bu genetik varyasyonun birincil kaynagi, genetik yapida meydana gelen ve
mutasyon denilen kalitsal degisiklikler ve rekombinasyondur. Mutasyonla farkli
lokuslarda meydana gelen yeni alleller, daha once ele aldigimiz rekombinasyon
mekanizmalariyla ebeveynde olmayan yeni allel kombinasyonlar1 olarak bir araya gelir.
Boylece mutasyonla meydana gelen yeni tiplerin sayisi, rekombinasyonlarla daha da
artar.

Mutasyonlar, tabiatta kendiliginden, yani bizim bilmedigimiz etkilerle meydana
gelebilecegi gibi, laboratuvar sartlarinda model organizmalarda suni olarak da meydana
getirilebilir. Mutasyon meydana getiren etkenlere mutagen adi verilir. Kendiliginden
(tabii olarak) meydana gelen mutasyonlar, hiicre iginde replikasyon esnasinda
gerceklesen bazi hatalar yiiziinden veya DNA’ya zarar veren bazi doku hasarlari
yiiziinden ortaya ¢ikar. DNA’nin bu tip hasarlardan en ¢ok etkilendigi iki mekanizma
depurinasyon (bir piirin bazinin kaybi) ve deaminasyon (bir sitozinin deaminasyonla
urasile doniismesi gibi) mekanizmalaridir. Bunlarin yaninda igiincii bir mekanizma
bazlarin okside olarak zarar gormesidir. Bir diger mekanizma yer degistiren
(transposable) elementlerin bir DNA dizisine girmesiyle mutasyon olmasidir. Tabii
mutasyonlar deneysel olarak kullanilan baz1 mutagenlerin etkisiyle de ortaya c¢ikabilir,
fakat biz bu mutagenlerin hangileri oldugunu bilemeyiz. Sun’i mutasyonlar ise, insan
tarafindan belirli mutagenlerin uygulanmasiyla uyarilmis mutasyonlardir.

Mutasyonlar, biiytikliiklerine gore {ige ayrilir: DNA’daki bir gen bolgesindeki
(lokustaki) niikleotid dizilisinde meydana gelen degisikliklere gem mutasyonlari,
kromozom yapisindaki degisikliklere kromozom mutasyonlari, kromozom sayisindaki
degismelere ise ploidi denilir. Bazilari, bir kag kromozomun sayisindaki degisiklikleri de
kromozom mutasyonlar1 kapsaminda ele almakta, sayisal degisme genomun tamaminda,
yani biitiin kromozomlarda olmugsa buna da genom mutasyonu demektedir. Bu kitapta
birinci tasnif yaklagimi benimsenmistir: Bir kromozomda meydana gelen parga azalmasi
veya artmasi, bir parcanin ters donmesi gibi yapisal degisiklikler kromozom mutasyonu
olarak ele almmustir. Ploidi denilen kromozom sayisindaki degismeler ise, andploidi® ve

ingilizcedeki Euploidy yerine Tiirkcede 6ploidi telaffuzunu yazilista da kullandik.
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Oploidi olarak iki alt baslikta incelenmis, bir veya birka¢ kromozomun sayisindaki
degismelere anoploidi, genom mutasyonlarina ise éploidi denilmistir.

Kromozom yapisindaki degisiklikler, muhtelif biiyiikliiklerdeki niikleotid dizisinin
kayb1 (delesyon), eklenmesi (duplikasyon), ters donmesi (inversiyon) veya yer
degistirmesi (translokasyon) seklinde olabilir. Birkag niikleotid biiyiikliiglinden bir intron
veya ekzon biyiikligiindeki degisikliklere kadar olan degismeler gen mutasyonu
kapsaminda, bir genden daha biiylik segmentler seklindeki degisiklikler ise kromozom
yapisindaki mutasyon kapsaminda ele alinir. Tek veya ardil birkag baz ciftindeki
degisiklikle ortaya ¢ikan mutasyonlara genellikle nokta mutasyonlari denir.

XIV.1- Kromozom Sayisindaki Mutasyonlar (Ploidi)

Kromozom sayisindaki degismeler iki alt baglikta incelenir: Okaryotik bir canlinin
sahip oldugu kromozomlarin tamami onun genomunu olusturur. Bir kromozom takimina
(her kromozomdan bir tane) sahip canlilara haploid, iki kromozom takimina sahip
canlilara diploit dendigini daha dnceden biliyorsunuz. Ploidi terimi bir canlinin sahip
oldugu kromozom takimindaki kromozom sayisiyla ilgili bir terimdir. Kromozomlardan
bir veya iki tanesindeki sayisal degisikliklere andploidi (aneuploidi), kromozom
takiminin (genomun) sayisindaki degismelere oploidi (euploidi) denir.

X1V.1.1- Anéploidi
Ornek olarak Drosophila melanogaster normal olarak bir kromozom takiminda n=4

kromozoma sahiptir. Buna gore Diploit normal bir sinegin somatik hiicrelerinde 2n=8
kromozom bulunur. Terminoloji asagidaki gibi 6zetlenebilir:

Monosomi: 2n-1 Sirke sineginde 7, insanda 45 kromozom. Eger iki kromozomda
birer kromozom eksilmigsse buna ¢ift monosomi (2n-1-1) denir. Sirke sineginde 6,
insanda 44 kromozom. Insanda X kromozomundan bir tane olmas1yla ortaya ¢ikan Turner
sendromu buna 6rnek teskil eder.

Nullisomi: 2n-2. Takimdan bir kromozom g¢iftinin eksilmesi. Sirke sineginde 6,
insanda 44. Cift monosomi ile Nullisomi ayn1 kromozom sayisi ile gosterilmekle beraber,
aralarindaki farka dikkat ediniz.

Trisomi: 2n+1.Takimda digerlerinden 2’ser tane, ama bir kromozomdan 3 tane
olmas: hali. Sirke sineginde 9, insanda 47 kromozom olmasi hali. Insanda Down
sendromu (+21) bu durumda ortaya ¢ikar (Sekil: XIV.2). Klenefelter sendromu (XXY)
diger bir 6rnektir. 2n+1+1 ¢ift Trisomi de bazi1 canlilarda karsilasilan bir mutasyondur.

X1V.1.2- Oploidi

Monoploidi: Bunlarda tek bir kromozom takimi (her kromozomdan bir tane) vardir.
Diploit canlilarin gametleri de bdyledir, ancak bunlara haploit denir. Haploit aslinda
normalin yarisi kadar anlaminda kullanilir. Mesela biraz sonra gorece§imiz tetraploit
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canlilarda 4 kromozom takimi vardir; bunlarin gametlerinde 2n kromozom takimi vardir,
yani bu gametler monoploit degildir ama haploittir. Haploit anter kiiltiirleri 1slah
caligmalarinda yararli monoploitler elde etmek i¢in gelistirilir.

Triploidi: Her kromozomda 3 taneye (3n) sahip olan canlilara triploit denir. Bunlar
sterildir. Cekirdeksiz muz ve karpuz bu steril tiploitlere 6rnek teskil eder.

Tetraploidi: Her kromozomdan 4 taneye (4n) sahip olan canlilara tetraploit denir.

Burada bir de allopoliploidi ve autopoliploidi terimlerinden bahsetmekte yarar
vardir. Aym tiire ait kromozom takimindan 3 ve daha fazlasina sahip canlilara
autopoliploit, en az iki farkli taksonomik grubun kromozom takimlari bir araya gelmis
canlilara allopoliploit denir. Tetra- ve hekzaploit bugday tiirleri allopoliploidi
ornekleridir. Triticum avestivum (ekmeklik hekzaploit bugday, (3*2n=6n=42, n=7) ile
Secale cereale (¢avdar, 2n=14) melezlemesinden elde edilen Triticale de (2n=
2*(21+7)=56), boyle bir alloploittir.

Genel olarak 6ploidi, bitkilerde ekonomik degeri yiliksek olan hatlar gelistirmekte
bagvurulan bir yoldur. Ozelde de autopoliploit yetistiriciligine drnekler bitkilerde ¢oktur.
Mesela tetraploit tizim buna O6rnektir.

Mutasyon baslig1 altinda son olarak kanserden de bahsetmek gerekir. Esey hiicreleri
yaninda somatik hiicrelerdeki DNA nin da hasar gérmesi, gelecek nesillere gegmeyen bir
mutasyon olarak disiiniilebilir. Baz1 kanser tiirleri bu tip somatik hiicredeki DNA
hasarlarindan, gogiis kanseri gibi bazilar1 da kalitsal olarak bir gendeki mutasyondan
kaynaklanabilmektedir.
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Sekil: XIV.1- Orak Hiicre Anemisi (Yildiz, M.A., 2010, Basilmamis Genetik Ders
Notlar)
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Sekil: XIV.2- insanlarda Down Sendromu (Y1ildiz, M.A. 2010, Basilmamis Genetik Ders
Notlart)
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XIV.4- Calisma Problemleri
XII.1. Gametlerinde 30 kromozom bulunan bir hayvanin sirasiyla;

yumurtalarinda, ¢ift trisomik hatlarinda, nullisomik hatlarinda ve monosomik
hatlarinda bulunan kromozom sayis1 asagidakilerden hangisidir?

a)l5, 28, 32, 31 b)15, 32, 28, 29 )15, 32, 28, 31

d)30, 58, 62, 61 e)30, 62, 58, 59

XIl.2. Asagida verilen molekiillerden mutant tip 1 DNA molekiiliinde meydana
gelen mutasyon tipini belirtiniz.
Yabani tip DNA: 5°...GGG AAA CCC GGG TAA...3’
Mutant tip 1 DNA: 5°...GGG AAG CCC GGG TAA...3’
(AAA:Lys., GGG:Gly., CCC:Pro., UUU:Phe., AAG:Lys.)
a)Transition-Missense mutasyon
b) Transition-Nétral(Silent) mutasyon
c)Transition-Nonsense mutasyon
d)Transversiyon-Missense mutasyon
e) Transversiyon-Notral(Silent) mutasyon

XII.3. Sense eksen dizilisi 5°...AAA GGG ATG TTT AAA CCCTACTAA...3’
gibi olan bir DNA molekiiliiniin 5. Kodonunun 1. Niikleotidinde A—T seklinde

bir mutasyon olursa sentezlenecek olan polipeptid aminoasit sirasinin ne olmasi
beklenir?

XI1.4. a)Lys.Gly. b)Lys c)Lys.Gly.Met.Phe.

d)Lys.Gly.Met.Phe.Stop
e)Lys.Gly.Met.Phe.Stop.Pro.Tyr.Stop

XIL5. Asagidakilerden hangisi kromozom mutasyonlar1 arasinda yer almaz?

a)Delesyon b)Baz insersiyonu  c)inversiyon d) Translokasyon
e)Duplikasyon

XI1.6. Silent (sessiz) mutasyonun tanimi asagidakilerden hangisidir?
a)Bir kodondaki mutasyon sonucu o kodonun stop kodonuna doniismesi
b)Bir piirin bazinin bir pirimidin bazina doniismesi
¢)Bir kodondaki mutasyon sonucu aminoasit karsiliginin degismesi
d)Bir kodondaki mutasyon sonucu aminoasit karsiliginin degismemesi
e)Bir pirimidin bazinin bagka bir pirimidin bazina doniismesi

XIN.7. Asagida verilen molekiillerden mutant tip 2 DNA molekiiliinde meydana
gelen mutasyon ¢esitleri nelerdir?
Yabani tip DNA: 5°...GCG AAA CAC GTC TAA...3’
Mutant tip 1 DNA: 5°...GCG TAA CAC GTC TAA...3’
Mutant tip 2 DNA: 5°...GCG AAA CAT GTC TAA...3’
a)Transition-Missense mutasyon
b)Transversiyon-Silent mutasyon
c) Transition-Silent mutasyon
d)Transversiyon-Missense mutasyon
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e)Transversiyon-Nonsense mutasyon

XI1.8. Yukarida verilen soruda mutant tip 1’den sentezlenecek olan aminoasit
siras1 asagidakilerden hangisi olabilir?
a)Ala b)Ala.Stop.His.Val.Stop c)Ala.Stop

d)Ala.Lys.His.Val.Stop e)Ala.Lys.His.Val.

XI1.9. Missense (yanlis anlam) mutasyonun tanimi asagidakilerden hangisidir?

a)Bir kodondaki mutasyon sonucu o kodonun stop kodonuna doniismesi
b)Bir pirimidin bazinin baska bir pirimidin bazina doniismesi

C)Bir piirin bazinin bir pirimidin bazina doniismesi

d)Bir kodondaki mutasyon sonucu aminoasit karsiliginin degismemesi
e)Bir kodondaki mutasyon sonucu aminoasit karsiliginin degismesi

XI1.10.  Yumurta hiicresinde 12 kromozomu olan bir canlinin sirasiyla somatik
hiicrelerinde, nullisomik hatlarinda, ¢ift monosomik hatlarinda ve trisomik
hatlarinda bulunan kromozom sayis1 kagtir?

a)l2, 22,22, 25 b)24, 22, 25, 22 )12, 24, 25, 22
d)24, 22, 22, 25 e)24, 25, 22, 25

XI1.11.  Bir kromozom segmentinin yerinden kopup ters donerek ayni yere
yerlesmesi seklinde tanimlanan mutasyon ¢esidi asagidakilerden hangisidir?
a)Andploidi b)Nullisomi c)Transition d)insersiyon
e)Inversiyon
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