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Bolum 8
Kromozom Mutasyonlari: Kromozom sayisi
ve duzenindeki degisiklikler



Boliim 8

Kromozom Mutasyonlari: Kromozom sayisi ve
Diuzenindeki degisiklikler

8.1 Kromozom sayisindaki degisiklikler 6zel bir
terminoloji ile ifade edilir.

8.2 Kromozom sayisindaki degisiklikler, kromozomlarin
ayrilmamalar1 sonucunda ortaya ¢ikar.

8.3 Bir kromozom eksikligi agir fenotipik etkilere yol
acabilir.

8.4 Trizomi diploid genoma bir kromozom ilavesidir.

8.5 Ikiden fazla haploid kromozom takiminin bulundugu
poliploidi bitkilerde ¢ok sik goriiliir.



Boliim 8

Kromozom Mutasyonlari: Kromozom sayisi ve

Diuzenindeki degisiklikler

8.6 Kromozomlarin yapisinda ve diizende ¢esitlilik
gorulur.

8.7
8.8 |

Delesyon bir kromozomun kayip bolgesidir.
Duplikasyon genetik materyalin tekrarlanan kismidir.

8.9 |

(nversiyonlar dogrusal gen dizilimini yeniden

duzenler.

8.10 Translokasyonlar kromozom parcalarinin genomda
yer degistirmesine yol acar.

8.11 Insanlarda kirilgan bélgeler kromozom kiriklarina
kars1 hassastir.



Boliim 8

Kromozom Mutasyonlari: Kromozom sayisi ve
Diizenindeki degisiklikler-KAVRAMLAR

*Mayoz esnasinda kromozomlar diizgiin bir sekilde
birbirlerinden ayrilmazsa, gametlerde ve sonug olarak bu
gametlerden olusan yavru bireylerde kromozom miktar1 farklilik
gostertr.

*Bitkiler genetik bilgi miktarindaki anormalligi ¢ogunlukla
tolere eder, ancak 6zgiil fenotipler gosteriler. Bu tip genetik
varyasyon bitkilerin evriminde onemli bir faktor olmustur.

*Hayvanlarda, genetik bilgi hassas bir denge i¢indedir, bu
nedenle normalde diploid olan bir organizmada komozomun
tamaminin ya da bir kisminin kazanci veya kaybi ¢ogunlukla
oltiime ya da anormal fenotipe yol acar.



Boliim 8

Kromozom Mutasyonlari: Kromozom sayisi ve
Diizenindeki degisiklikler-KAVRAMLAR

*Diploid bir organizmanin genomundaki genetik bilginin
tekrar diizenlenmesini organizma tolere edebilir, fakat bu
durum gametler1 ve bu gametlerden olusan organizmalarin
fenotiplerini etkileyebilir.

*Kromozomlarin, kirilgan bolgeler olarak adlandirilan ve
belirli kosullar altinda kirilmaya yatkin olan bolgeler i¢erdigi
bilinmektedir. Bu kirilmalar anormal fenotiplerin olugsmasina

yol acar.



Boliim 8

Kromozom Mutasyonlari: Kromozom sayisi ve
Diizenindeki degisiklikler-KAVRAMLAR

Kromozomal mutasyonlar ya da kromozomal bozukluklar

Diploid canlilarda 2 set haploid kromozom bulunur. Ancak
bazi durumlarda farkliliklar olabilir.

1-kromozom sayisinda degisiklikler
2-gen ya da kromozom parcasinda delesyonlar, insersiyonlar
ve duplikasyonlar
3-ayn1 kromozom 1¢inde ya da kromozomlar arasinda genetik
materyalin yeniden diizenlenmesi seklindeki
modifikasyonlar



8.1 Kromozom sayisindaki degisiklikler 6zel bir
terminoloji ile ifade edilir.

Anoploidi:
Organizma tam bir kromozom

takimi degil bir ya da birden fazla

kromozom kazanir ya da
kaybeder.

Oploidi:
Organizma tam bir kromozom
takimi kazanir ya da kaybeder.
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8.2 Kromozom sayisindaki degisiklikler, kromozomlarin
ayrilmamalar1 sonucunda ortaya ¢ikar.
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8.3 Bir kromozom eksiklig1 agir fenotipik etkilere yol
acabilir

Kisa ve birlesik hoyu

Bir kromozom eksikligi 2n-1 olarak ~ Ksa Viicut
gosterilir ve monozomi olarak

 Diiz genis gagiis

[ L I'g Az gelismis meme

‘ \ k arahkl
adlandurilr. P e

[ b £t |

"! l‘ ‘\7 ‘)." . gelismemis
Turner 45,X bir tip esey W T yumurahidar
kromozomundaki monozomidir, bu tip Yok
tolere edilebilmesine ragmen insanda L " .

. . vl v ahverengi

otozomlardaki monozomi tolere J 11 benler
edilemez. Turner S;:drobr:u (45, X)

Drosophila’da 4. kromozom Haplo IV
olarak bilinen monozomi.

Misirda, ¢uha ¢igegi Oenothera, boru
cicegi-Datura ve bir ¢cok bitkide
otozomal monozomi gortiliir.



8.3 Bir kromozom eksikligi agir fenotipik etkilere yol
acabilir-Insanda kismi monozomi-Cri-du-Chat

“Kedi miyavlamas1”
1963 yilinda
rapor edilmis

Sp- syndrome = cri du chat syndrome
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p
q E

Goriilme sikhigi
1/50,000

" Deleted
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Cri-du-chal Chromosome 5 pair



8.4 Trizomi diploid genoma bir kromozom
Ilavesidir.

Drosophila ve insanda X kromozomu fazlalig1
3X/2A-2X/2A 46,XX ve 46,XY ye kars1 47, XXY - 47, XYY —

47, XXX gibi durumlarda
her zaman fazla kromozoma sahip olanlarin yasama sans1 daha azdir.

Bitkilerde 1se durum farklidir. Kromozom fazlahklan tolere edilebilir.
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8.4 Trizomi diploid genoma bir
kromozom ilavesidir.

&

14

Trisomy 14

Down Sendromu ihtimali

21 kromozom trizomisi ya da
allesel 14-21 kromozom
translokasyonu seklinde
olabilir. Amniyosentez

Ya da CVS-korionik villus

analizi yapilir. DT e




8.4 Trizomi diploid genoma bir kromozom ilavesidir.

Patau syndrome karyotype Edwards syndrome karyotype
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8.5 Ikiden fazla haploid kromozom takiminin
bulundugu poliploidi bitkilerde ¢cok sik goruliir.

Haploid kromozom takiminin ikiden
fazla bulundugu durum poliploididir.
Triploid 3n muz, elma
Tetraploid 4n pamuk, tiitiin, fistik
Pentaploid 5n, gibi

Bugday 6n hekzaploid

Sekerkamisi, ¢ilek 8n oktoploid

Otopoliploidi

tiir 1¢i
Allopoliploidi

tiirler aras1 — Amfidiploid
Endopoliploidi

diploid organizmalarda poliploidi



8.6 Kromozomlarin yapisinda ve diizende ¢esitlilik gortliir.
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8.8 Duplikasyon genetik materyalin tekrarlanan kismdir.

Genetik materyalin herhangi bir kismi-bir
lokus ya da kromozomun biiyiik bir parcasi-
genomda birden fazla sayida bulunursa buna
duplikasyon denir.

Duplikasyonlar mayozda sinaps yapan
kromozomlar arasida dengesiz (esit
olmayan) krosover

sonucu meydana gelir.



8.8 Duplikasyon genetik materyalin tekrarlanan kismdir.

Ribozomal RNA genleri: Organizmalar tipik olarak rRNA
genlerinin bir ¢ok kopyasini bulundurur. Bu DNA’ya rDNA adi
verilir.

E. coli haploid genomunun %0.4°1 (5-10 kopya),

Drosophila melanogaster genomunun %0.3°1 (130 kopya).
Yumurta hiicrelerinde rRNA genler1 ¢ok fazla sayidadir.
Xenopus laevis’de rRNA miktar1 gen amplifikasyonu ile oldugu
belirlenmastir.

rRNA genleri NOR (¢ekirdek diizenleme bolgesi) denilen bolgeye
lokalize olmustur.

Xenopus’ta NOR bolgesinde 400 gen kopyasi bile yetersizdir.
Yeni kopyalar yapilir. 1500 mikrogekirdekgik, milyonlarca
kopya.....



8.8 Duplikasyon genetik materyalin tekrarlanan kismdur.

Drosophila’da cubuk (Bar) goz
mutasyonu:

Duplikasyonlar fenotipik
varyasyonlari ortaya cikarir.

Semidominans-yari baskinlhk:
Homozigot disilerin, heterezigot
disi ve hemizigot erkeklere gore
fenotipi daha belirgin olarak
gostermesidir.



8.8 Duplikasyon genetik materyalin tekrarlanan kismdir.

Gen duplikasyonunun evrimdeki rolii:

Susomo Ohno Gen duplikasyonlart yoluyla evrim adl1 ¢calismasini

1970°de tamamlamistir. Genler 1thtiya¢ duyuldugunda kendilerini

kopyalamakta ve daha sonra bu kopyalardan meydana gelen mutasyon

degisiklikler: evrimsel silirecte kendilerine 0zgii tiriin verecek kadar

birbirlerinden farklilastirmaktadir.

Gen aileleri: Uriinleri aynm1 genel islevi goren bolgesel gen gruplaridir.

Hemoglobin-globin zincirleri

MHC-"Major histocompatibility Complex” doku uyumlulugu

kompleksi

Mayada-376 cift duplike gen

Arabidopsis thaliana-hardal-genomun %701 duplike

Insanda-1077 duplike gen, bunlardan 781°i 5 ya da daha fazla kopyali
Kromozom 18 ve 20’de kromozomun yarisini kapsayan biiyiik
duplike alanlar 1¢erir.



8.8 Duplikasyon genetik materyalin tekrarlanan kismdur.
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Table 1. Prevalence of gene duplication in all three domains of
life®

Total Mumber of duplicate
number  genes (% of )

of genes duplicate genes) Refs ﬂiﬁ——m
[ Unequal crossing aver
Bacteria '

Mycoplasma pneumoniae G677 298 (44) [65] l
Helicobacter pylori 1580 266 (17) [66] —HE—H B+
Haemophiius influenzae 1709 284 (17 [67] (b) e
Archaca Mature l Transcription and RMNA splicing
Archasogiobus fulgidus 2436 719 {30) [68] MRNA A aaain oo o o

Reverse mRNA maturation
Euka rya transcription
Saccharomyces cerevisiae 6241 1858 (30) [67]
Caenorhabditis elegans 18 424 8971 (49) [67] DNA[] —— T+~ —H]
Drosophila melanogaster 13 601 5536 (41) 67] nesrton o residan ina dfren
Arabidopsis thaliana 25 4498 16 574 (65) [69] the genome chromosome
Homo sapiens 40 580° 15 343 (38) [11] TRENDS in Ecology & Evalution

Fig. 1. Two commeon modes of gane duplication. (a) Unequal crossing over, which

Usa of different computational methods or critaria results in slightly differant " aans jeaua’ rossing aval, W
rasults in a recombination evant in which the two recombining sites lia at nonidantical

-EE.tiI'I'lHtE’E. -D'F th-E I umb-ﬂr -Df dupll-[.ﬂt-ﬂd gﬂnﬂ'ﬁ. r12 locations in the two parental DNA molecules. (b) Retroposition, which ccecurs when a
massage RMNA (mBNA) is retrotrmanscribed to complamantary DNA (cDNA) and than

|:lT"IE most racant 'EE-tiI'I-IHtE iE. '-'-3[' {'{l{' [E1 insartad into the ganoma, Squares represant exons and bold lines represant introns.



8.9 Inversiyonlar dogrusal gen dizilimini yeniden diizenler.

Inversiyon (ters cevrilme) kromozomda bir parcanin 1800
doniis yapmasiyla olusan diger bir tip kromozomal
bozukluktur.

Terscevrilen parca sentromeri i¢ine aliyorsa perisentrik
Inversiyon, eger sentromer yeniden diizenlenen kromozom
parcasinin icerisinde degilse perisentrik inversiyon olarak
adlandirilir.



8.9 Inversiyonlar dogrusal gen dizilimini yeniden diizenler.

Inversion

Inversion

Original Mutated
Chromosome Chromosome



8.9 Inversiyonlar dogrusal gen dizilimini
yeniden diizenler.

Gamet olusumu sirasinda Inversiyonlar sinaps
olusumunu engeller.

[nversiyonlu kromozom ve normal homologunu
tagiyan organizmaya Inversiyon heterezigotu
denir. Mayozda bu kromozomlar arasinda eslesme
ancak inversiyon halkasi ile miimkiindjir.



8.9 Inversiyonlar dogrusal gen dizilimini yeniden
duzenler.

[nversiyonlar, genlerin diger genlere ve dzellikle
sentromer gibi gen igermeyen kromozom bolgelerine
gore yeni pozisyonlar almalarina yol acar.

Ayrica Inversiyonlar evrimsel ag¢idan bir avantaj
sagliyorsa organizmanin hayatta kalabilmesi i¢in
belirli alel kombinasyonlarini bir araya getirip
korunmasini saglayabilir.



8.10 Translokasyonlar kromozom parc¢alarinin
genomda yer degistirmesine yol acar.

Translokasyon, bir kromozom pargasinin genomda yeni bir
bolgeye tasinmasidir.

Resiprokal translokasyonda homolog olmayan iki kromozomun
parcalar1 karsilikli olarak degistirilir. Sonug Inversiyona benzer,
kazan¢ ya da kayip yoktur ancak yeni genetik baglanti (linkaj)
iliskiler1 ortaya ¢ikarir.

Mayozda (unorthodox) uygunsuz sinapslar olusabilir ha¢ benzeri
bir konfigiirasyon olabilir.

Ayrica farkli (dengesiz) gamet olusturan translokasyonlar da
meydana gelebilir.

Resiprokal translokayona sahip bireylerin yavrularinin %50 si
hayatta kalabilir bundan dolay1 yar1 kisirlik olarak adlandirilir.



8.10 Translokasyonlar kromozom parc¢alarinin genomda
yer degistirmesine yol acar.

[nsanda translokasyonlar
Ailesel down sendromu
14/21 D/G translokasyonu

A-1,2.3 B-4,5
C-6,7,8,9,10,11,12
D-13,14,15
E-16,1/7,18
F-19,20

G-21,22

H-X, Y




8.11 Insanlarda kirilgan bolgeler kromozom

kiriklarina kars1 hassastir.

Sitolojik olarak
boyanamayan bolgelerin
kirilmalara hassas
oldugudur.

Kirilganligin nedeni
bilinmemektedir. Bu
bolgeler ile zihinsel
gerilik, ve kanser dahil
cesitli hastaliklar arasinc
acik iliski gosterilmistir.
Kirilgan-X-Martin-Bel
sendromu

FMR-1 geni, 3 niikleotid
tekrar1 (CGQ).

FRAGILE X SYNDROME




