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Gen ya da kromozom mutasyonlar: sonradan kopyalanan degizimlerdir. Genellikle
yeni tiirler olusturmaz, fakat daha cok bir tiir icinde degisik kromozomlan ya da genle-
ri (aleller, haplotipler) clustururlar.

. Molekiiler diizeyde, gen mutasyonlan baz cifti degisimleri, cerceve kaymalan, bir ya

da daha ¢ok baz ciftinin (ya da genlerin tamamunn dahil olabilecegi daha uzun dizile-
rin} ikilenmelerini ve eksilmelerini ve cesith yerdegistirebilen 6gelerin eklenmesi nede-
niyle olusan degisimleri icerir. Gen icinde yeniden birlesim ile de yeni DNA dizileri
ortaya cikar.

. Herhangi bir mutasyonun ortaya ¢ikma huzi oldukeca diigiiktiir: fenotipik etkileri ile

saptanan mutasyonlar icin bu huz, yaklagik her egey hiicresi icin ortalama 10°-107, ve
her baz cifti icin yaklasik 107 dir. Mutasyon huzi, kendi bagina, alel sikhklanmn énemli
degizimune neden olmak icin ¢ok diigiliktir. Bununla birhikte, mutasyonun genefik
cesitlilife toplam girdisi, biitiin olarak genoma ya da bireysel cok genli 6zellikler icin
kayda degerdir.

. Bir mutasyonun neden oldugu morfolojik ya da fizyolojik niteliklerin degizimi hicten

glicliiye degismektedir. Kismen ¢ogu mutasyonun pleiotropik etkileri cldugundan,
mutasyonlann uyum basarsi tizerine ertalara etkileri zararhdur, fakat bazi mutasyon-
lar yararhdar.

. Mutasyonlar 6nceden var olan biyokimyasal ya da gelisimsel yolaklan degistirirler, buna

gore olasi tim mutasyon sonucu degizimler olanakh degildir. Bazi uyarlanma degisiklik-
ler1, dogru mutasyon tam dogru gende olmaksizin, olanakl olmayabilir. Bu nedenlerle,
evrimin huzi ve yoni bazi durumlarda mutasyonlarn bulunmasindan etkilenir.

. Mutasyonlann razgele oldugu goziikmektedir, bir bakima olma olasiliklar: cevre tara-

findan istenen yonlere yoneltilemez, ve bir bakima dzgiin mutasyonlar dngorilemez-
ler. Bir mutasyonun olma olasiifi yararli olup olmamasina bagh degildir.

- Alellerin yeniden birlesimi gizilgiic (potansiyel) olarak astronomik sayida gen bile-

simlerine yol acabilir ve eseyli tireyen canblar her kugakta sadece mutasyonunkinden
cok daha fazla genetik cesitlilik liretirler. Ote yandan, yeniden birlesim ayru zamanda
yeglenen gen birlesimlerini kinp ayinr ve poligenik dzelliklerin sergiledidi cesithilik
muktarim zorlarlar.

- Karyotip mutasyonlar (kromozom takimu), ¢ok takimlihk {pcrliploiti]l ve yapisal yeni-

dendiizenlemeleri (6rn. ters donmeler, ver degistirmeler, boliinme ve ka],rnaumala.r]l
icerir. Boyle yenidendiizenlenmelerin ¢cogu heterozigot durumda verimliligi diistiriir.
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Bolum 8

Kalitsal Cesitliligin Kbkeni: Insan Genom Projesi

Human Genome Landmarks

insan Genom PrOjeSi (HGP) insan kromozomlari.
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Kalitsal Cesitliligin Kokeni: Model Organizmalar

Meyve sinegi
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Boliim 8

Genler ve Genomlar

Canlilarin genom biiytikliikleri farklidir  Ayrica gen sayilari da farklilik gosterir.
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TABLE 8.1 Amino asitler

Amino asit

Kutuplu, yiiklii

+ yiiklii (bazik)
Arginin
Histidin
Lizin

— yiiklii (asidik)
Aspartik asit
Glutamik asit

Kutuplu, yiiksiiz
Serin
Treonin
Asparajin
Glutamin
Tirozin

Kutupsuz
Alanin
Fenilalanin
Lisin
Izoldsin
Metionin
Triptofan
Valin

Ozel haller
Glisin

Prolin

Sistein

Bir-harfli
kisaltma

AL A
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Uc-harfli
kisaltma

Arg
His
Lys

Asp
Glu

Ser
Thr
Asn
Gln
Tyr

Ala
Phe
Leu
Ile
Met
Trp
Val

Gly

Pro

Cys

R i Bolim 3
Genler ve Genomlar

Elektrik yiiklii yan zincirler zit
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Bolum 8
Genler ve Genomlar

Pek ¢ok protein sifreleyen gen gen-ailelerinin iiyeleridir. Gen aileleri zamanla
cesitlenmis, yinelenen dizilere ornektir.
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Boliim 8
Gen Mutasyonlari

Mutasyon, bir genin ya da kromozomun degismis durumudur. Bir ya da
daha fazla mutasyon acisindan farkli olan DNA dizisine Haplotip denir.
Genetik belirtecler cok sik kullanilacak olan mutasyonlardir.

Nokta mutasyonlari:

Transition=purin-purin (A<>QG), pirimidin-pirimidin (C<T)
Transversion=purin-pirimidin (A/G«~C/T)
Synonymous=amino asit degisikligine neden olmayan
Nonsynonymous=amino asit degisikligine neden olan

el

Normal

Cerceve kayma
mutasyonlari
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Boliim 8: Gen Mutasyonlari

Yeniden birlesmeler:

mayoz sirasinda homolog kromozomlardaki DNA
dizilerinin dogru siralanmasi esasina dayanir. Farkli
sonuglar dogurabilir:

-cerceve kaymasina neden olup, protein islevini yok edebilir
-kontrol bolgesine girer, ifadeyi degistirebilir, engelleyebilir
-konak genin mutasyon hizini arttirabilir

-revers transkriptraz, sadece kendi degil diger genlerin RNA
kopyalarin1 da genoma sokabilir



Boliim 8: Gen Mutasyonlari

Chromosome 1 Chromosome 2
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Boliim 8: Mutasyon Hizi

-Goreli dolaysiz yontem bir laboratuar soyunda ortaya ¢ikan mutasyonlarin sayisini,
fenotipik etkileri ile ya da molekiiler yontemlerle sayarak belirlemektir.

-Dolayli bir yontem ortak atalarindan ayrilmalarindan itibaren ge¢mis olan kusaklarin
sayisina oranla farkl tiirlerde homolog genler arasindaki baz ¢ifti farkliliklarinin
sayisina dayantr.
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Boliim 8: Mutasyonun Fenotipik etkiler!

normal sinek hox mutasyonlu
‘ Normal Talasemi

Drosophila

PAX6*"

EQs cornea opaque eye decreased size eye decreased si;e eye absent
iris absent lens fused to cornea lens decreased size
retina degenerate iris morphology retina malformed
lens opaque

anterior chamber
aqueous humor of eyeball sbsent
increased pressure



Bolim 8

Mutasyonlarin Uyum Basarisina Etkileri

Mutasyonlar:

-Olduriicl olabilir ve embryolar
yasayamayabilir

-Zararli olabilir ve uyum gucunu
e azaltabilir

. -Sessiz olabilir ve fenotipe

= . herhangi bir etkisi gozlenmeyebilir
G ! -Yararh olabilir ve nadir de olsa yeni
" bir cevrede uyum gucunu arttirabilir




Boliim 8: Rastgele bir olusum olarak mutasyon

Bulk flask Individual cultures
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Axis 2
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Boliim 8: Karyotip Deg
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Bolim 8: Kromozom Yeniden

duzenlenmeleri
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Bolum 8:
Kromozom Sayisi Degisimlieri




