MUTASYON



Mutasyonlar birkag sekilde siniflandirilabilir

1. Baz mutasyonlari
 Tek bir nukleotid etkilenir

2. Kromozom Mutasyonlar

 Kromozom yapisindaki degisiklikler
Kromozom sayisindaki degisiklikler

3. Genom mutasyonlari
Genom Sayisindaki Degisiklikler



NOKTA MUTASYONLARI

1. Baz degisimleri (substitutions)

1. Gedcis (Transition)

«  Bir piirini diger bir piirine veya bir pirimidini diger bir pirimidine
degistirir.

« Toplam4cgesitt AeGveTeC

Sequence of part of a normal gene Sequence of mutated gene

Transition mutation (AT to GC in this example)

5 TCTCAAAAATTTACG 3 5 TETCAAGAATTTACE I
3 AGAGTITTITAAATGC & 3 AGAGTTCTTAAATGC §




2. Deqisim (Transversion)
: Bir piirini bir pirimidine veya bir pirimidini bir pirine deqistirir

. Toplam8cesi, AT, G C AC G T

b) Transversion mutation (CG to GC in this example)

5 TCTCABRAAATTTACG I & TCTGALBABATTTACG ¥
3 AGAGTTTTTAAATGE B 3 AGACTTTTTAAATGE 5




Okuma cercevesindeki mutasyonlar

Yanhs anlam mutasyonu (Missense mutation)

Baz degqisikligi aminoasidin degisimine neden olur.

Missense mutation (change from one amino acid to another; here a transition
mutation from AT to GC changes the codon from lysine to glutamic acid)

5 TCTCAA AATTTACG 3 5 TCTCAALAATTTACG 3
I AGAGTT TTAAATGC 5 o AGAGTT TTAAATGC 5

««+ Sor Gin ‘Lys Phe Thr =+ =+ Sor Gin [SRPhe The =+




Okuma cercevesindeki mutasyonlar

Anlamsiz mutasyon (Nonsense mutation)

- - ..

Baz degisikligi DUR kodonunun olusumuna neden olur ve protein kisa kalir.

Nonsense mutation (change from an amino acid to a stop codon; here a transversion
mutation from AT to TA changes the codon from lysine to UAA stop codon)

5 TCTCAATAATTTACG 3 5 TCTCAAUAATTTACG 3
3 AGAGTT TTAAATGE &5 3 AGAGTT  TTAAATGC &5

==+ 3&r Glin Lys Phe Thr --- === Ser GIn LI
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Okuma cercevesindeki mutasyonlar

Sessiz mutasyon (Silent mutation)

Baz degqisikligi kodonun 3. bazinda gerceklesir ve aminoasit dedisikligine yol
acmaz.

Silent mutation (change in codon such that the same amino acid is specified;
here an AT-to-GC transition in the third position of the codon gives a codon
that still encodes lysing)

5 TCTCAAAANTTITACG 3 5 TCTCAAAACTTITACGE &
3 AGAGTTTTLAAATGE § ¥ AGAGTTTT-AAATGE &

«== Bar Gln ‘Lye Phe Thr === so= Ser Gln 'Lye Fhe Thr -=-




Okuma cercevesindeki mutasyonlar

Cerceve kaymasi mutasyonu (Frameshift mutation):

3'iin katlarn olmaya delesyon veya insersiyon okuma cercevesini kaydinir, bu

mutasyonun ardindan gelen aminoasitler degisir ve protein ya olmasi
gerekenden once veya sonra sonlamr.

Frameshift mutation (addition or deletion of one or a few base pairs leads to a
change in reading frame; here the insertion of a GC base pair scrambles the
message after glutamine)

5 TCTCAAAAATTTACG & 9 TCGTCAA'AAATTTACG I
3 AGAGTTTTTARATGC § 3 AGAGTTOITTTAAATGC &

ven Ser GIn Lye Phe Thr ses o= Sar Gin CCUECHETH --




Makromutasyonlar

1 Delesyon - Kromozomun bir kisminin
kaybi.

2 Duplikasyon - Kromozomun bir
kisminin duplikasyonu.

3 Inversiyon - Kromozomun bir
kisminin donmesi

4 Translokasyon - Kromozomun bir
kisminin baska bir kromozoma
eklenmesi
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Mutasyonlar-Hastaliklar

Hemoglobinin Beta
zincirindeki bir tek
niikleotid degisimi amino
asit degisimi nedeniyle
orak hucreli anemi
hastalidina neden olur.

Down sendromu 21
kromozomun 3. bir
kopyasinin varlidi

nedeniyle aciga gikar.

.

Kanser: mutasyonlar hucrenin
kontrolsiiz cogalmasina ve
dliimsiizlesmesine yolactiginda
ortaya cikar.




Orak Hicreli Anemi Mutasyonu

Normal b-globin DNA Mutant b-globin DNA
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Normal p-globin Mutant g-globin
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2n = 8 (Diploid) (2 genom)

Normal Canli

2n-1 = monosomi
(insanlarda olursa Turner Sendromu)

2n-1-1 = gift monosomi

2n-2 = nullisomi



2n+1 = trisomi

Insanlarda:

(47 +21) Down Sendromu
(47 +18) Edwards Sendromu
(47, +13) Patau Sendromu

(44+XXX) Super disi

(44+XXY) Klinefelter sendromu
(44+XYY) Super erkek

2n+1+1 = gift trisomi



Birinci
haz

U

C

A

G

U
UL {Phe/F) Fenilalanin
UUC (Phe/F) Fenilalanin

LA (Leu/L) Ldsin
LG (Lew/l) Lasin
CULN{Leu/L) Ldsin
CUC (Lew/L) Lisin

CUA (Leu/L) Lisin
CUG {Leu/L) Lisin

AL e [zaldsin
ALC {llef) 1zaldsin

AUA (Ilefl) zoldsin

AUG (Met/M) Metiyonin, Baslz 4]

GUL (valiv) valin
GUC (valtv) Walin

GUA (Valivy Valin
GUG (Valtv) Walin

lkinci baz

C
UCL (Zer/3) Zerin
UCC (zerfS) Zerin

LICA (Ser/S) Serin
LCE (Ser’S) Serin
CCU {Pro/F) Pralin
CCC (Pro/F) Pralin

CCA (Pro/F) Pralin
CCG (PrafF) Pralin

ACU (TheT) Treanin
ALC (TheT) Treanin

A
UAL (Tyef) Tirozin
UALC (Tye) Tirozin

AR Okra (D)
UAG Amber (L)
CAL (His/H) Histidin
CALC (His/H) Histidin

CAA (GIn/L) Glutamin
CAG (GInfl) Glutamin
A4 (Asn/N) Asparagin
AAC [Asn/N) Asparagin

ACA [TheT) Treanin A8A (Lysfk) Lizin
ACG (The'T) Treonin AAG (Ly=/) Lizin

GCL (Ala/A) Alanin
GCC (Ala/A) Alanin

GCA (Ala/A) Alanin
GGG (Aladd) Alanin

GAL (Asp/D) Aspartik asit GG
GAC (Asp/D) Aspartik asit GGC

G
UGL [Cys/C) Sistein
UGC (Cys/C) Sistein

LIGA Opal (Ouw)

UGG (Trp/) Triptafan
CGU (Arg/R) Arginin
CGC (Arg/R) Arginin

CGA (Arg/R) Arginin
CGG Arg/H) Arginin

AU (SerfS) Serin
AGC (Serfs) Serin

AGA TArg/H) Arginin
AGG [Arg/R) Arginin
Gly/G) Glisin

(i51y/5)
(Gly/G) Glicin

GAA [GIWE) Glutamik asit GGA (Gly/G) Glisin
GAG (GIWE) Glutamik asit GGG (GIyG) Glisin



