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“*Insan genomu gelisim, biyime, metabolizma ve Uremenin butiin ydnlerini
belirlemek icin gerekli olan genetik bilgiyi yapisinda bulunduran biyutk miktarda
kimyasal DNA'dan olusur.

“*Insan genomu 80 ile 300 milyon baz cifti arasinda degisen ve 22 otozom ile 2
cinsiyet kromozomu arasinda dagilmis, kabaca 3 milyar baz ciftinden olusan bir
DNA molekdali icerir.

*»* Toplam gen sayisi 29.000-36000 arasindadir.

*** Nukleotid dizilerinin %99.9’u biitiin insanlarda aynidir.

“*Insanda 1,5 milyon kadar tek nukleotid degisikligi bolgesi saptanmistir.
Genomun yaklasik %2’si proteinleri kodlamaktadir.



Kromozom

Kromozom ‘chromos:renkli’ ve ‘soma:cisim’ kelimelerinin birlesmesinden olusmustur ve bazi boyalari tutabilme
ozelligi nedeniyle bu ismi almistir.

Butln cekirdekli hiicrelerde bulunurlar.
Genler seklinde organize olmus, uzun DNA molekultadar.
Temel yapisi 10 nm ¢apinda temel bir iplikten olusur.

Bu iplik nikleozom denen ve sekiz histon proteini lGzerine 1,67 kez dolasan yaklasik 146 baz ciftlik DNA ipliginin
sarildigi birimlerin tekrarlanmasiyla olusur.

nucleosome
8 histones
~1.67 DNA turns

~146 base pairs
per nucleosome




+* Hucre bolinmesi sirasindaki hali haric, kromatin hiicre cekirdegi icinde dagilmis vaziyettedir ve mikroskop altinda
oldukca homojen bir goriiniime sahiptir.

+»* Hicre boliuntrken cekirdek materyali yogunlasir, mikroskobik olarak gériinen kromozomlar belirir.

** Kromozomlar sadece bolinme sirasinda gorinir olan 6zel yapilardir, fakat butinliklerini bolinmeler arasinda da

korurlar.
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http://aboutmolecularbiology.blogspot.com/2019/01/dnann-nukleus-icerisindeki.html



Gen

* Gen, kalitimin islevsel birimidir.

1. Bir kromozomun belirli bir kismini olusturan nikleotid dizisidir.

2. Kopyalanabilen, ifade edilebilen, mutasyona ugrayabilen ve bilgiyi depolayan
birimdir.

3. Bir proteini veya alternatif protein cesitlerini, katalitik veya yapisal RNA’lari

sentezleyen DNA dizisidir
Kromozor\
\Kromatm Nikleotid

Protein

4. Genotipin en kicuk Gnitesidir.

DNA



 Okaryotik kromozomlar, gen olmayan bircok bolge icerirler.

* Virisler ve bakteriler bir adet DNA icerirler ve halkasal
yapidadir.
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Genotip, Lokus e o e

*Genotip:

Bireyin genetik yapisini  olusturan
gen/genler

e lokus:

Her gen kromozom uzerinde 0zel bir

vere sahiptir ve buna gen lokusu denir.
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e Belirli bir lokustaki genin/DNA dizisinin MMMAMAM [
O0zdesi veya cok az farkl formu.

Sickle Cell Anemia or Cystic Fibrosis
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Homologous Chromosomes
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Insan Kromozomlar

Esey hiicreleri hari¢ vicut olusumuna katilan tim htcreler somatik hticreler diploid cells 2n)
olarak bilinir.

insan somatik hiicreleri kromozomlari (2n) diploid olarak adlandirilir.
Cinsiyet hucreleri viicut hiicrelerinde bulunan kromozom sayisinin yarisina
sahiptir ve haploid (n) hiicre olarak tanimlanir.

46 kromozom 23 cift halindedir.

Bu 23 ciftin 22’si disi ve erkeklerde benzer olup otozom olarak adlandirilir.

. . . .. . - Paternal copy (from father)
Geri kalan cinsiyet kromozomlaridir. Disilerde XX ve erkeklerde XY’dir.

P . e . .u . . Maternal copy (from mother)
Her kromozom ciftinin bir Gyesi anneden (maternal kromozom) digeri

babadan (paternal kromozom) katilir.

Her kromozom DNA Uzerinde linear dizili farkh gen seti tasir. Kromozom Homologous pair ~ Homologous pair

(chromosome 1) (chromosome 2)

ciftinin Gyeleri (homolog kromozom) birbiri ile uyumlu genetik bilgi tasirlar.



Insan Kromozomlari

* Kromozomlarin yapisi, ¢ekirdek boélinmesinin belli evrelerinde kangallasmis olarak ortaya cikar.

* Sentromer, kromozomlarin uzun ve kisa kollarini birbirinden ayiran ve kardes kromatitleri bir arada tutan
kisma verilen addir.

* Kromozomlar, sentromerlerin konumlarina gore metasentrik, submetasentrik, akrosentrik ve telosentrik olarak
adlandirilirlar. insanlarda yalnizca ilk (ic kromozom cesidi mevcuttur.

* Genomun her bir kromozomu (cinsiyet kromozomlari disinda), en blytk kromozomdan baslamak tzere
bluyuklige gore birbirini izleyecek bicimde siralanir. f 1& A Y Fé

*Her tlrin kendine 6zgl sayi ve morfolojiye sahip karakteristik kromozom § ff } i gg

yapisina karyotip denir.
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Homolog kromozom ve kardes kromatid

*Kromatit, DNA'nin hiicre bolinmesi esnasinda sentezlenen, sentromer ile birbirine tutturulmus iki kopyasindan
her biridir. Ayni kimyasal ve fiziksel 6zeliklere sahip bu kromatit ciftlerine “kardes kromatitler” denir.
*Homolog kromozom, biri anneden biri babadan gelen sekil ve blylklik bakimindan ayni, ayni karaktere etki

eden kromozomlardir. Gen dizilisleri genelde farkli olabildigi gibi ayni da olabilir.
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Hlcre BoliUnmesi

eSomatik huicrelerde
meydana gelir.

Mitoz

eEsey hucrelerde
meydana gelir




Mitoz Bolinme

 Blitin somatik hiicreler bir ana hicreden, yani zigottan tliremistir.

* Mitozla, her kromozomun tam olarak kopyasi yapilir ve ana hicrenin bolinmesiyle iki yavru hiicrenin her

birine 6zdes kromozomlar verilir.

*Mitoz bolinme buyume ve farklilasma icin cok dnemlidir fakat hiicre siklusunun ¢ok ufak bir kismini

olusturur.

*Kllture edilen memeli hiicrelerindeki hticre siklusunun siiresi degiskenlik gostermekle birlikte genellikle 24

saat kadardir.

*Iki mitoz bdliinme arasindaki periyota interfaz (G1, S ve G2) denir.

Cell Cyc

Cell Division —]

Label the Cell Cycle

Cell growth




-G1= Gap:aralik evresi

Hucre Siklusu

siirmektedir.
G1 FAZI -Hiicre RNA ve protein sentezi yapar.

-Heniiz DNA sentezi yoktur.

-DNA sentezi icin hazirhik yapilir.

cell growth - S=synthesis evresi
Ce I I Cyc -memeli hiicrelerinde 9 saat kadar siirer.

-RNA sentezi G1deki gibi devam eder, protein sentezi

S FAZI ise en yiiksek diizeydedir.

Tek DNA molekiilii iceren her kromozom replike
olarak, her biri orijinal linear DNA molekiiliiniin 6zdes
kopyasini igeren iki kardes kromatidden olugan iki
pargali kromozom haline gelir.

-S fazinin sonunda DNA miktari iki katina gikar.

Cell Division — - )
-Siresi 4 saat yada daha kisadir.

DNA sentezi durur, fakat RNA ve protein
sentezi G1’deki kadar olmak lizere devam

G2 FAZI eder.

-Bu faz ile interfaz donemi tamamlanir.

Label the Cell Cycle

-Hiicre boliinmesi gergeklesir.

- Bir mitoz boéliinme dort biyiik asamada
olusur:

M FAZI

-Profaz

-Metafaz
-Anafaz

-Telofaz



Sitokinez

Mitoz Fazi

KMitozu bu evre baslatir.

eKromozomlar yogunlasir, ¢cekirdek
zari ve nikleoluslar kaybolur.

eMitotik iplikler olusur.

eSentrioller ikiye boliinerek hiicrenin
karsihkl kutuplarina gekilirler.

eKromozomlar ig iplikliklerine
sentromerleriyle tutunarak mitotik
merkezi olustururlar.

N

-

*Bu fazda kromozomlar ¢ok yogun
durumlarindan gevsemeye baslarlar.

eYeni gekirdeklerin etrafinda gekirdek
zari olusmaya baslar.

eHer gekirdek giderek kendi interfaz
goérinimind alir.

eig iplikleri kaybolur.

eCekirdek zari ve sitokinez denilen
sitoplazma bolinmesi meydana gelir.

eSonunda orijinal hlicrenin tim

genetik bilgisini iceren bir cekirdegi
Qlan iki tane yavru hiicre olusur.

eKromozomlar maksimum \
kondansasyona ulasirlar.

eSentromerler hiicre merkezine
hareket eder ve ekvatoryal bir
durum almis ve ig ipliklerine
tamamen tutunmuslardir.

einsan kromozomlari en kolay bu

fazda analiz edilebilir.

eKromozomlarin
sentromerlerinden
ayrilmasiyla baslar.

eHer kromozomun kardes
kromatidleri bagimsiz yeni
kromatidleri olustururlar ve
hiicrenin zit kutuplarina

J

hareket ederler.




Mayoz Bolunme

* Mayoz diploid hiicrelerin haploid gamet hiicrelerini (ireme hiicresi) vermek tzere boliinmeleridir. Gametler ana canlinin
kromozom sayisinin yarisini tasir.

*Eseyli Greyen canlilarda mayoz bolinme ve déllenme olaylari sayesinde tiir icindeki kromozom sayisi nesiller boyu sabit
kalr.

*insanlarda sadece esey ana hiicreleri (oogonyum ve spermatogonyum) mayoz bélinme gecirebilir.

*Mayoz bir tur DNA sentezini takiben iki tur kromozom segregasyonu ve hiicre bolinmesinden olusur. Mayoz bélinme ile
birbirinden ve atasal hiicreden genetik olarak farkli dort yeni hiicre olusur. Genetik varyasyona neden olur.

*Birbirini takip eden iki mayoz bolinme Mayoz | ve Mayoz Il olarak adlandirilir.

*Mayoz | kromozom sayilarinin yariya indigi bolim olup bir tek diploid hiicreden iki yavru hiicre (haploid) olusmasi ile
sonuglanir.

*Mayoz Il ise esitlenme bolinmesi olup kromatidler yavru hlicrelere haploid sayida ve esit olarak dagilir.

*Mitozdan farkl olarak tetrat, sinapsis ve krossing over olaylari géralr.

* Mayozla olusan hucreler haploit yapili olacaklarindan homolog kromozom ciftlerinden sadece birini tasirlar.

*Mayozla olusan hiicreler tekrar mayoz geciremezler.



Mayoz B6lUnme evreleri

*Ureme (esey) ana hiicresi, mayoz béliinmeye baslamadan énce mitotik béliinmede oldugu gibi hazirlik evresi yani
interfaz gecirir. interfaz evresini ise mayoz | (profaz I, metafaz |, anafaz |, telofaz 1) ve mayoz Il (profaz Il, metafaz Il,
anafaz ll, telofaz Il) evreleri izler.
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https://mrleehamber119.wordpress.com/2020/02/20/ch-2-images/meiosis-i-and-ii/



sister 2n=4 tetrad
chromatids

Mayoz | B6linme evreleri

centromere

*Her bir homolog kromozom cifti yan yana geldiginde
dortli kromatit demetleri olusturur. Bu dortli
kromatit demetlerine tetrat denir.

*Homolog kromozom iftleri yan yana gelerek
birbirleriye sarmal yapar. Bu olaya sinapsis adi verilir.
«Sinapsis sirasinda homolog kromozomlarin kardes
olmayan kromatitleri birbirlerini kesecek sekilde
¢aprazlanir. Bu kesisme ya da temas noktasina
kiyazma adi verilir.

*Homolog kromozomlarin kardes olmayan
kromatitleri arasinda parga (gen) degisimi
yapmalarina krossing over denir.

*Krossing over ile hem anneden hem de babadan
gelen genleri bir arada tasiyan rekombinant
kromozomlar olusur. Bu durum ayni tiiriin bireyleri
arasinda farkli 6zelliklerin (varyasyon) ortaya
¢ikmasini yani tir igi gesitliligin meydana gelmesini
saglar.

*Homolog kromozomlar tetratlar
halinde hiicrenin orta noktasinda
tek sira halinde dizilirler.

*Bu sirada homolog kromozomlarin

chromosomeos
stll duplicated

siralanmasi sansa baglhdir. Bu
dizilim sayesinde hiicrelerde 2n
kadar bir varyasyon olusmasi
saglanir.

https://slideplayer.com/slide/5990256/

*Bu olay sirasinda homolog
kromozom giftlerinden birinin
ayrilmamasi, kromozom sayisi
eksik(n-1) veya kromozom sayisi
fazla(n+1) gametlerin olusmasina
neden olur.

*Homolog kromozom ciftlerinin zit
kutuplara gitmek yerine ayni kutba
gitmesi ile sonuglanan, hataya en
fazla yatkin olan evredir. Bu
patojenik slirece non-disjunction
(ayrilamama) adi verilir.

*Bu olay sirasinda homolog
kromozom giftlerinden birinin
ayrilmamasi, kromozom sayisi
eksik(n-1) veya kromozom sayisi
fazla(n+1) gametlerin olusmasina
neden olur.

*Homolog kromozom ciftlerinin zit
kutuplara gitmek yerine ayni kutba
gitmesi ile sonuglanan, hataya en
fazla yatkin olan evredir. Bu
patojenik slirece non-disjunction
(ayrilamama) adi verilir.




Prophase Il

*ig iplikleri yeniden olusarak
kardes kromatitlerin
sentromerlerine baglanir.
*Cekirdek zari ve ¢ekirdekgik
kaybolur.

Metaphase |l

-

*Kromozomlar hiicrenin
ekvator dizleminde siralanir.

https://slideplayer.com/slide/5990256/

Mavoz |l Bolinme evreleri

Anaphase |l

*Kardes kromatitlerin
sentromerleri birbirinden
ayrilarak kromatitler hiicrenin zit
kutuplarina dogru hareket eder.
*Artik her bir kromatit kendi
sentromerine sahip bagimsiz bir
kromozom haline gelmistir.

Telophase 1l

*Kutuplara ¢ekilen
kromozomlarin etrafinda
cekirdek zari olusur ve
cekirdekcik meydana gelir.
*Sitokinez sonunda haploit
kromozomlu dort yavru hiicre
olusur.




MITOZ VE MAYOZ BOLUNME ARASINDAKI
FARKLAR

*Mitoz eseysiz Uremenin, mayoz eseyli Gremenin temel
olayidir.

* Mitoz ¢ok hiicreli canhlarin viicut hiicrelerinde, mayoz
ureme ana hcrelerinde gorulur.

*Mitozda boliinme sonucu olusan hiicreler birbirleriyle ve
atasal hiicreyle ayni kalitsal yapida, mayozda farkh kalitsal
yapidadirlar.

* Mitozda boliinme sonucu iki hlicre, mayozda dort hicre
olusur.

* Mitozda olusan hiicreler gelisme, bliiyime ve doku
onarimini, mayozda olusanlar Gremeyi saglar.

*Mitozda krossing over, tetrat, sinapsis ve kiyazma
olusumu gorulmezken mayozda gorulur.

* Mitozda cekirdek ve sitoplazma bolinmesi bir defa,
mayozda iki defa olur.

*Mitozda boliinme sonucu olusan hicrelerdeki kromozom
sayisi sabit kalirken mayozda yariya iner.

*Mitoz zigotun olusumundan baslar canlinin 6limitne
kadar devam eder, mayoz ise ergenlik doneminde baslar
ureme donemince devam eder.

* Mitozda olusan hiicreler genelde uzun émurlidur,
mayozda olusanlar ise kisa 6murladur.

* Mitozla olusan hicreler tekrar mitoz gecirebilir ama
mayozla olusanlar tekrar mayoz boliinme geciremez.

MITOZ VE MAYOZ BOLUNMENIN ORTAK
OZELLIKLERI

sinterfaz evresinde replikasyon gerceklesir.

*Mitoz ve mayoz Il nin anafaz evresinde kardes kromatitler
ayrilir.

*Hlcre sayisi artar.

* Cekirdek zari ve ¢ekirdekgik kaybolur.

*Sentrozomlar eslenir ve ig iplikleri olusur.

*Ureme olayinda gorev alirlar.

*Sitoplazma boélinmesi (sitokinez) gorilir.

* Tur ici kromozom sayisinin korunmasini saglarlar.



Fenotip

GENOTYPE
Fenotip: DNA" —> _RNA => Protein
* Bir genotipin; e /
o morfolojik, Develipment
e klinik, PHENOTYPE Anatomy
Physiology
* biyokimyasal Behavior

* molekiiler 6zellik olarak gozlenebilen ifadesidir



