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Bolim 4
Mendel Genetiginin Uzantilar

4.1 Alleller fenotipler1 farkli yollarla degistirir.
4.2 Genetikgciler alleller 1¢in ¢esitli semboller kullanir.
4.3 Eksik baskinlikta allellerin hi¢ bir1 baskin degildir.

4.4 Kodominans (Es Baskinlik) durumunda, bir
heterezigottaki her 1ki allelin etkisi agik¢a bellidir .

4.5 Bir populasyonda bir genin ¢ok sayida aleli
bulunabilir.

4.6 Oldiiriicii (Lethal) alleller esas genleri temsil ederler.

4.7 1ki ayr1 kalittm modeli gosteren iki gen ciftinin
kombinasyonu 9:3:3:1 oranin1 degistirir.



Bolum 4
Mendel Genetiginin Uzantilar

4.8 Fenotipler genellikle birden fazla gen tarafindan
kontrol edilir.

4.9 Tek genin 1fadesi ¢oklu etkilere sahip olabilir.

4.10 X-baglantili terimi X kromozomu iizerindeki
genleri ifade eder.

4.11 Eseyle-sinirlanan ve eseyle-etkilenen kalitimda
bireyin cinsiyeti fenotipi etkiler.

4.12 Fenotipik 1fade her zaman genotipin dogrudan
yansimasi degildir.



4.1 Alleller fenotipler1 farkl yollarla degistirir

*Genin alternatif sekiller1 allel olarak adlandirilir.
Mutasyonlar allellerin kaynagidir. Yabanuil tip allel
genellikle dogada en fazla siklikla goruliir, fakat her
zaman baskin degildir.
Mutasyonlar:

-Islev kaybi

-Bos allel

-Islev kazandiran

Fenotipik karakterler birden fazla gen tarafindan etkilenebilir ve
her bir genin allel ¢esitler: burada yer alabilir.



4.1 Alleller fenotipler1 farkli yollarla degistirir.

*Ara sira, bir mutasyon yabanil tip fonksiyonun
azalmasina ya da kaybolmasina neden olur. Bu durum
fonksiyon kaybi1 mutasyonuna bir ornektir. Eger kayip
tam ise 0 zaman mutasyon bos allel olarak adlandirilir.
Bunlarin aksine eger mutasyon diger mutasyonlar yabanil
urtiniin 1slevini arttirabilir. Bu durum siklikla gen
Urtininin miktarini artis ile sonuglanir. Boyle
durumlarda mutasyon lizerinde durulan genin
transkripsiyonunun diizenlenmesini etkiler Bu tur
mutasyonlar islev kazandiran mutasyonlar olarak
adlandirilir.



4.2 Genetikciler alleller 1¢in cesitli semboller kullanir

 Baskin alleller genellikle bliyiik egik yazilmis harf 1le
gosterilir (D) ya da egik harf ya da harf grubunu takip
eden + (Wr") ile gosterilir.

-Drosophila’da siyah viicut rengi (ebony, e) ¢cekinik ve
Kirisik kanat (Wrinkled, Wr) baskin mutasyonlardir.

e*/e* gri homozigot (yabanil tip)  +/+
e*/e gri heterezigot (yabanil tip)  +/e
ele  ebony homozigot (mutant)  e/e

Wr/Wr  Kirisik kanatlar
Wr/Wr* Kirisik kanatlar
Wr*/Wr* normal kanatlar



4.2 Genetikciler alleller 1¢in cesitli semboller kullanir

» Cekinik alleller genellikle kiuiciik egik yazilmis
harf ile (d) ya da egik harf ya da + isareti olmayan
harf grubu (Wr) ile gosterilir.

*Eger baskinlik soz konusu degil 1se, egik bliyiik
hart ve ustlu say1 ya da harfler kullanilarak
alternatif alleller gosterilir (R, R%; CW, CR).



4.3 Eksik baskinlikta allellerin hi¢ bir1 baskin degildir.

*Eksik baskinlikta hi¢ bir karakter baskin degil ve zit
karakterlere sahip ebeveynlerin ¢aprazi sonucu meydana
gelen yavrular ara fenotipe sahip olabilirler.

*Eksik baskinlik durumunda fenotip orani ve genotip orani
birbirinin aynisidir. (Sekil 4.1).



4.3 Eksik baskinlikta allellerin hi¢ bir1 baskin degildir.

* Normal fenotipik ifadenin meydana geldigi gen
urtinuniin belirl1 bir seviyeye ulastigl yere esik etki
denilir. Bu diizey genellikle %50 ya da daha azdar.

*Eksik baskinlik nadiren goriilmesine ragmen gen ifadesi
dizeyler1 tam baskinlik durumunda bile farklilik gosterir.

-Tay-Sachs hastaligi, homozigot ¢ekinik bireylerde lipit-
depo bozuklugu s6z konusu ve olimcildiir. Bu bireylerde
hekzosaminidaz A aktivitesi yoktur. Heterezigotlarda
%350°den azdir.



4.4 Kodominans (Es baskinlik) durumunda, bir
heterezigottaki her iki allelin etkisi acikca bellidir.

«Kodominans, heterezigot bireyde bir genin 2 allelinin birlikte
ifadesi ile her iki gen iirtinliniin fenotipik belirlenmesine neden
olmasi s0z konusu oldugu zaman meydana gelir.

Tek bir genin iki alleli farkl: ve saptanabilir iki gen {iriinii
olusturursa eksik baskinliktan ya da baskinlik/¢ekiniklik
durumundan farkli bir olay ortaya ¢ikar.Boyle bir durumda
heterezigotlardaki her iki allelin birlikte ifadesine Kodominans ya
da es baskinlik denir. Insan LM kan gruplari bu duruma bir
ornektir.



4.5 Bir populasyonda bir genin ¢ok sayida
alleli bulunabilir

*Coklu alleller: Ayn1 gen 1¢in li¢ ya da daha fazla allel bulunmasi
durumudur. Ancak,

Coklu alleller (>2) sadece populasyonlarda calisilabilir,
ctinkii, herhangi bir birey en fazla ayni genin iki alleline

sahip olacaktir.

«ABO kan gruplari ¢oklu allellilige bir 6rnektir. Her bir birey 14 ve
1B allellerinin 1€ alleline baskinlig1 ve 1# ve 1B allellerinin birbirine
kars1 kodominansi sonucunda A, B, AB, ya da O fenotipine sahip
olabilir. (Tablo 4.1).



4.5 Bir populasyonda bir genin ¢ok sayida
alleli bulunabilir

« |~ alleli H maddesine N-asetilgalaktozamin
eklenmesinden sorumludur.

« B alleli H maddesine galaktoz eklenmesinden
sorumludur. O fenotipi iki seker eksikligi
sonucunda meydana gelir (Sekil 4.2).



4.5 Bir populasyonda bir genin ¢ok sayida
alleli bulunabilir

Bombay fenotipi: 1952 yilinda Bombay da bir kadina kan nakli
sirasinda ortaya ¢ikan bir durum. A ve B antijenlerinden yoksun
yani O kan grubunda olmasina ragmen ¢ocuklarindan ikisine I®
allellerini vermistir

Drosophila’da white (beyaz) lokusu:
Thomas H. Morgan ve Calvin Bridges-Beyaz g6z mutasyonu
100 den fazla allel- Her birinde pigment miktar1 yabanil tipin
%20’sinden daha az.



4.6 Oldiiriicii alleller esas genleri temsil eder

* Fonksiyon kayb1 mutasyonu bazen heterezigot
durumda tolere edilebilir fakat homozigot
durumda ¢ekinik olduruciu allel gibi
davranabilir, bu durumda homozigot ¢cekinik
birey yasamina devam edemeyecektir.

 Homozigot durumda oldurtcu etkiye sahip allel,
heterezigot durumda belirgin bir mutant
fenotipin olusmasina neden olur. Bunun gibi bir

allel cekinik olduricu gibi davranir fakat,
fenotipte i1se baskindir (Sekil 4.4).



4.6 Oldiiriicii alleller esas genleri temsil eder

Molekiiler analiz sonucu:
Bir mutasyonun fenotipik etki i¢in baskin (tiiy rengi), diger
etki i¢cin (embriyonik gelisme) ¢ekinik olabilmektedir.

Faredeki 6rnek gibi Drosophila’da da bir ¢ok genin benzer
ozelliklere sahip oldugu bilinmektedir:

Kwvrik (Curly-Cy) kanat, Erik (Plum-Pm) g6z, Catal
(Dichaete-D), Kill: (Stubble-Sb) ve Yildiz (Lyra-Ly) kanat
gibi.



4.6 Oldiiriicii alleller esas genleri temsil eder

* Bazi durumlarda, bir mutasyon baskin oldiiriicii
olabilir, bu durumda heterezigot yasamayacaktir.
Insandaki Huntington hastalig1 bu duruma bir 6rnektir.

* Baskin oldurtct allellerin varligini devam ettirebilmesti
bu allel1 tagiyan bireyin 6lmeden once ¢cogalmasi ile
gerceklesir

120

CAG repeat number

36
29

Normal Carrier Affected

SOTOWITON!



4.7 1ki ayr1 kalittm modeli gosteren iki gen
¢iftinin kombinasyonu 9:3:3:1 oranini degistir.

*Mendel’in bagimsiz ag¢ilim kurali her bir karakter1 kontrol eden
genlerin ayni1 kromozom tizerinde baglantili olmadigi bu gibi
durumlara uygulanabilir.

-eksik baskinlik, kodominanslik, ¢coklu allellilik, 6ldiiriicii allellilik

*Caprazda ortaya ¢ikan her bir fenotipin olasiligi, caprazdaki
genlerin bagimsiz dagilim gosterdigi varsayildiginda ¢atalli-hat
yontemi ya da Punnett karesi ile ¢oziilebilir (Sekil 4-5).



4.8 Fenotipler genellikle birden fazla gen
tarafindan kontrol edilir.

*Belirgin bir fenotip ile tanimlanan karakterlerin ¢cogu birden fazla
gen tarafindan etkilenmektedir. Gen etkilesiminde, ¢cok sayida gen
Urltintintin hiicresel 1slevi ortak fenotipin gelismesine katkida
bulunur.

Epistaz bir genin diger genin etkisini engellediginde ya da iki gen
c¢iftinin birbirini tamamlamasi ve belirli bir fenotipin 1fade
edilebilmesi i¢in her lokusta bir baskin allele ihtiya¢ duyuldugu
durumda meydana gelir.

*ABO kan gruplarinda Bombay fenotipi epistaza bir 6rnektir ki bir
lokustaki homozigot ¢ekinik durum ikinci lokustaki ifadeyi
engellediginde meydana gelir (Sekil 4.6).



4.8 Fenotipler genellikle birden fazla gen

tarafindan kontrol edilir.

Epigenez: gelisim kavrami

Homozigot ¢ekinik bir allelin
varlig1 ikini bir lokusta bulunan
diger allellerin ifadesini
onleyebilir ya da onlara {istiin
gelebilir. 11k lokustaki allellerin
Ikinci lokustakilere karsi
epistatik, ikinci lokustaki
maskelenen alleller ise ilk

lokustakilere kars1 hipostatiktir.

*Tek bir karakteri
calistigimiz zaman oranin
16 kisimda 1fade edilmesi
(6rnegin, 3:6:3:4) soz
konusu fenotipin ifade
edilmesinde iki gen
ciftinin etkilestigini
“epistaz” akla
getirmektedir.



4.8 Fenotipler genellikle birden fazla gen
tarafindan kontrol edilir.

Epistazin degisik sekillerde bir ya da 4 fenotipik kategoriden daha
fazla kombinasyonun iizerinde etkili oldugu gortlmiistiir.
Bu dort grubun olusumu Sekil 4-7 de verilmistir.

Sekil 4-8°de 8 epistaz tipi aciklanmaktadir. Bunlar ¢ekinik epistaz (durum 1),
baskin epistaz (durum 2), ve tamamlayici gen etkilesimi (durum 3).



4.9 Tek genin 1fadesi ¢coklu etkilere sahip olabilir.

* Bir genin ¢oklu fenotipik etkilere sahip
olmasi oldukc¢a yaygindir. Fenotipik
incelemeleri dikkatle yapildigi zaman oraya
c¢ikan bu olgu Pleiotropi olarak isimlendirilir.

Normal , __Normal

-Marfan Senromu: bag doku proteini fibrillini
sifreleyen gende otozomal baskin bir
mutasyon-cok sayida organi etkilemesi.
Ornek, Abraham Lincoln.

-Porphyria variegata-eritrositler yenilenirken
yikilan hemoglobindeki porfirini uygun
metabolizma edemez. Idrarda birikim rengi
koyulastirir, ancak tam bir fenotipik
karakterizasyonda karin agrisi, kas zayifligi,
ates, nabiz sayisinda artis, uykusuzluk, bas
agrisi, gorme bozuklugu, biling kaybi, ve
nihayetinde istemsiz kas kasilmalari.


http://www.google.com.tr/imgres?imgurl=http://img.medscape.com/pi/emed/ckb/dermatology/1048885-1094517-1111.jpg&imgrefurl=http://www.gfmer.ch/genetic_diseases_v2/gendis_detail_list.php%3Fcat3%3D2072&usg=__TMPUbRvlNB0zDVM-wz0Hyv5PcXQ=&h=1343&w=1800&sz=1802&hl=tr&start=1&zoom=1&tbnid=0uZwseNCIeNh9M:&tbnh=112&tbnw=150&ei=M3CkTryLEIP04QSCu4TPBA&prev=/search%3Fq%3DPorphyria%2Bvariegata%26um%3D1%26hl%3Dtr%26sa%3DN%26rlz%3D1R2ADSA_trTR437%26tbm%3Disch&um=1&itbs=1

4.10 X-Baglantili terim1 X

kromozomu uzerindeki genleri
Ifade eder.

X-kromozomu tlizerinde bulunan
genler erkeklerin sadece tek X-
kromozomuna sahip olduklarindan

bu genler farkli kalitim modeline
sahiptir (Sekil 4.11 ve Sekil 4.12).

Erkekler X-baglantili genler i¢in ne
homozigot ne de heterezigottur. Bu
durum Hemizigot olarak ifade
edilir.

X-baglantili kalitimda caprazvari
(kriskros) kalitim modeli vardir.



4.10 X-Baglantil1 terimi X kromozomu tizerindeki genleri
Ifade eder.

Insanda X-baglantili caprazvari (kriskros) kalitim gosteren renk
korliigliniin incelenmesi

» Insanda bir ¢ok gen X-kromozomuna bagli olarak tanimlanmustir.
Tablo 4-3 ¢ok sayida insan X-baglantili genleri listelemektedir.



4.11 Eseyle-smirlanan ve Eseyle-etkilenen kalitimda bireyin
cinsiyeti fenotipi etkiler.

Eseyle smirlanan kalitim belirgin fenotipin sadece
tek bir esey ile sinirli oldugu durumda meydana
gelir. Eseyle-etkilenen kalitimda fenotipin ifadesi
tek bir eseye ya da digeri ile sinirli degildir.

Genotip Fenotip

? 3
HH Tavuk-tiylenmesi Tavuk-tllylenmesi
Hh Tavuk-tiylenmesi Tavuk-tiylenmesi
hh Tavuk-tuylenmesi Horoz-tiylenmesi

Eseyle-sinirlanan ve Eseyle-etkilenen kalitimda,
belirgin fenotiplerden sorumlu otozomal genlerin
ifadesi bireyin hormon igerigine baglhdir.
Dolayisiyla, bir fenotip erkeklerde ve digeri
disilerde ifade olabilir.

Genotip Fenotip

? 3
BB Kel Kel
Bb Kel degil Kel

bb Kel degil Kel degil



4.12 Fenotipik ifade her zaman genotipin dogrudan
yansimasi degildir.

Karakterin fenotipik ifadesi ¢cevre ve genotip
tarafindan etkilenebilir.

[fadenin derecesi mutant genotipin penetransina (en
azindan bazi derecede 1fade gosteren bireylerin
ylizdesi) Ve mutant genotipin ifade edilebilirligine
(ifade aralig1) baghdur.

Genetik yapinin 6zgll etkisinin ve olasi bir fenotipten
sorumlu olan genin 1fadesinin degerlendirilmesi zor
olmasina ragmen genetik yapidan kaynaklanan iki etki
oldukc¢a 1y1 tanimlanmastir.

1-Genetik baskilama (stipresyon)
2-Yerlesim (pozisyon) etkisi



4.12 Fenotipik ifade her zaman genotipin dogrudan
yansimasi degildir.

Birincisi, sorudaki gen
tarafindan olusturulan
fenotipin diger genler
tarafindan etkilendiginde
genetik siipresyon
meydana gelir. Ikincisi,
genin fiziksel lokasyonu
pozisyon etkisinden dolay1
genin ifadesini
etkileyebilir.



4.12 Fenotipik ifade her zaman genotipin dogrudan
yansimasi degildir.

Is1 1le etkilenen mutasyonlar, sartli ya da 1s1-duyarh
mutasyonlar olarak adlandirilir ve 6nemli 1slemleri
etkileyen mutasyonlarin ¢alisilmasi i1¢in yararlidir.



4.12 Fenotipik ifade her zaman genotipin dogrudan
yansimasi degildir.

*Besinsel mutasyonlar fenotipin genotipi yansitmasini engelleyebilir.
Ornegin, biyosentetik yolaklardaki mutasyonlar.

[Laktoz intoleransi Galaktozemi Fenilketonuri
GAZ Beyin Hasar
S \{e ' Katarakt
ISKINLIK o ik
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4.12 Fenotipik ifade her zaman genotipin dogrudan
yansimasi degildir.

Kusaktan kusaga siddeti artan ve gittikce daha erken
yaslarda ortaya ¢ikan kalitsal hastaliklarin bulunusu ile
fenotipik 1fadenin genetik baslangici lizerindeki

calismalar yogunlasmistir. Bu genel olgu genetik beklenti
(antisipasyon) olarak ifade edilmektedir.
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4.12 Fenotipik ifade her zaman genotipin dogrudan
yansimasi degildir.

« Genomik Damgalama
(Imprinting) ya da Atasal
damgalama durumunda,
fenotipik ifade
Kromozomun atasal
oryjinine baghdir.
Damgalama gamet
olusumu ya da oncesinde
meydan geldigi
diistiniilmektedir ve DNA
metilasyonu i¢erebilir.



4.12 Fenotipik ifade her zaman genotipin dogrudan
yansimasi degildir.

Angelman Sendromu (AS), Prader Willi Sendromu (PWS)

Prader-Willi Syndrome

.
“ del(15)(q11g13)
!
0“

Fluorescent in situ hybridization (FISH) demonstrating deletion
(del) of SNRPN probe on one of the chromosomes 15s.




