GENETIK |
BIY 301
DERS 10

¢ Concepts of |
Genetics




[cerik

Kisim 1: Genler, Kromozomlar ve Kalitim

Kisim 2: DNA-Yapisi, Replikasyonu ve
Varyasyonu

Kisim 3: Genetik bilginin 1fadesi ve
diizenlenmesi

Kisim 4: Genomik Analiz

Kisim 5: Populasyon ve Organizma Genetigi



Kisim 5: Populasyon ve Organizma Genetigl

Boliim 23: Model Organizmalarin Gelisimsel
Genetigl

Bolum 24: Nicel Genetik ve Cok Faktorlu
Ozellikler

« Boliim 25: Populasyon Genetigi

« Bolim 26: Evrimsel Genetik

» Bolim 27: Koruma Genetigl



2% Concepls of

Genetics

L " =
.-'."q P "W | ¥
F |
-
-
| |

IF

40
‘
L

Bolum 24
Nicel Genetik ve Cok faktorlu ozellikler



Boluim 24
Nicel Genetik ve Cok Faktorlii Ozellikler

24.1 Cok genli (Poligenik) ozelliklerin hepsi stirekli
varyasyon gostermez.

24.2 Kantitatif 6zellikle Mendel kurallar 1le aciklanabilir.

24.3 Cok genl1 6zelliklerin ¢alisilmasi istatistiksel
analizlere dayanmaktadir.

24.4 Kalitilabilirlik fenotipik ¢esitlilige olan genetik
katkiy1 tahmin eder.

24.5 Ikizlerle ilgili ¢calismalar insanlarda kalitilabilirligin
tahmin edilebilmesini saglar.

24.6 Nicel o0zelliklerin gen bolgeler1 haritalanabalir.



Boluim 24

Nicel Genetik ve Cok Faktorlii Ozellikler

*Nicel kalitim ¢ok genli (poligenik) bir 0zellik 1¢in
Olgiilebilen bir diz1 fenotiple sonuclanar.

*Cok genli

ozelliklerin hepsi stirekli varyasyon gostermez.

*Nicel 0zellikler Mendel kurallari ile aciklanabilir.

*Cok genli

Ozelliklerin calisilmasi 1statistiksel analizlere

dayanmaktadir.
«Kalitilabilirlik fenotipik ¢esitlilige olan genetik katkiyi

tahmin ec
eJkizlerle i
tahmin ec

er.
g1l1 calismalar insanlarda kalitilabilirligin
1lmesini saglar.

*Nice Ozel

iklerin gen bolgeleri haritalanabilir.



Bolum 24
Nicel Genetik ve Cok Faktorlii Ozellikler

Fenotipler kesikli varyasyon gosterir:
Bezelye boyu-uzun ya da kisa
Kabak meyvesi-kiire, disk ya da uzun
Drosophila goz rengi-kirmizi ya da beyaz
Fenotipler siirekli varyasyon gosterir:
insanda boy uzunlugu, agirligi
sigirlarda et ve stt verimi
tahil verimi, tohum protein miktari
Bir diz1 fenotipteki suirekli varyasyon kantitatif olarak ol¢uilebilir ve
tanimlanir, dolayisiyla bu genetik olgu nicel (kantitatif) kalitim
olarak bilinir.

Degisken fenotipler ¢ok sayidaki gen lokusunun kalitimi sonucu
oldugu i¢in nicel 6zellikler bazen poligenik (¢cok genli) olarak
Isimlendirilir



24.1 Cok genli (Poligenik) 6zelliklerin hepsi stirekli
varyasyon gostermez.

Sureklilik gosteren ozellik test edildig1 zaman belirgin
kategoriler yoktur.

Tek genli bir 6zellikte populasyon igerisinde fenotip
derecelenmesi sadece penetrans farkh ise olasidir.

Alellerin ¢evre 1le etkilesimi 1le farkli fenotipler olusursa tek-
gen Ozellik ¢cok faktorlu olabilir.

Meristik 6zelliklerde fenotipler tam sayilarin sayilmasiyla
kaydedilir. Bu ozellikler kantitatiftir ancak sinirsiz fenotip
dizisi yoktur. Esik ozellikler ise poligenik ancak az sayida
farkl fenotiplere sahip olup digerlerinden farklidir.




24.2 Kantitatif 6zellikle Mendel kurallar ile aciklanabilir.
Coklu Gen Hipotezi

Erman Nilsson-Ehle 1909

Kirmizi taneli ve beyaz taneli bugdaylar caprazladiginda
F2’de monohibrit ¢capraza 6zgii 3:1 oram yerine bitkilerin
15/16’s1inin kirmizi taneli, 1/16’sinin 1se beyaz oldugunu
buldu. Ayrica renkli taneler dikkatlice incelendiginde
kirmizinin 4 farkh tonu gozlenebilmekteydi. Sonuclarin
16.larda olmasi bize 2 aleli olan 2 gen ciftinin alellerinde

eklemeli oldugunu géstermekteydi.



24.2 Kantitatif ozellikler Mendel kurallar1 1le aciklanabilir-
Eklemeli Aleller

Eklemeli aleller: sturekli ¢esitliligin temelidir.
1-Surekli ¢esitlilik gosteren karakterler kantitatif olarak
saptanabilir

2-Genomda 2 ya da daha fazla gen fenotip tlizerine
cklemeli katida bulunabilir. Bu duruma Poligenik
kalitim denir.

3-Her gen lokusunda eklemeli ve eklemeli olmayan
birer alel bulunur,

4-Her eklemeli alelin fenotipe katkisi kiigiik olsa da
birbirine esittir.

5-Tek bir karaktere katkida bulunan eklemeli alellerin
toplu etkis1 onemli fenotipik varyasyon olusturur.



24.2 Kantitatif ozellikle Mendel kurallari ile ac¢iklanabilir.

Coklu Gen sayilarinin hesaplanmasi

Asir1 derecede farkli ik1 P1 fenotipinden birine benzeyen F2
bireylerinin orani saptanabilirse 1se karisan gen ciftlerinin
sayilar1 (n), asagidaki formiil kullanilarak hesaplanabilir.

1/4" = her iki asir1 fenotipten birisini ifade eden F2
bireylerin orani

Fenotip toplam

i say1s1 =2n+1

47 16 . ,

| | Ornegin n=2 1se 5
— = — farkli fenotip, n=3 1se
4= 1o 7 fenotipin olusmasi
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24.3 Cok genli dzelliklerin calisilmas: Istatistiksel analizlere
dayanmaktadir.

Orneklem bir populasyonun alt kiimesidir, ve yapilan 6l¢iimler
populasyon parametrelerini yansitir. Bu ornekleme ait veriler
Normal dagihim gosterir. Ortalama (X) bir seri dl¢iimiim aritmetik
ortalamasidir. Varyans (s?) ise verilerin ortalama degerin etrafinda
dagilim1 hakkindaki bilgi verir.

- 1 = 1
l..r%-:.-' - l{:?:f - .:Y-}

§° =

H n— 1

X =

=|:|-2._
2 10, —

=50, —— |
*=0.5, =

a9 99
kR —

g=0
=0
p=0
|'_|!=

i i
YT IWE L &s

O N e ono r.\ﬂ e

n




24.3 Cok genli dzelliklerin calisilmas: Istatistiksel analizlere

dayanmaktadir.

Standart sapma (s) dl¢timlerin orijinal birimlerinin ¢ = /2
ortalama etrafindaki varyasyonunu ifade eder.

Ortalamanin standart hatasi (Sx) standart sapma ~ §. = ——=
ve Ornek sayisi kullanilarak hesaplanr. Vo
Kovaryans iki nicel 6zelligin ortak varyasyonunu

Olcer. Daha sonra ise korelasyon katsayisi1 bulunur.

Kovaryans (cov,,):

[ — 0 - D)

..
COV yyr = o iy
X} 1 o : .-4" M
Korelasyon katsayisi (r): % % % %
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24.3 Cok genli dzelliklerin calisilmas: Istatistiksel analizlere
dayanmaktadir. Nicel karakterin analizi

F1 meyve agirlig1 ortalamasi: Varyans (s°):
_ XX, 626 , 2 — X))
A = = = 12.04 5T =
# 52 n— 1
F2 meyve agirlig1 ortalamasi: F, varyans 1.29 ve F, varyans 4.27
_ XX, 872 karekoku alinarak standart sapma
A=——=— =121 Fy igin 1.13 ve F, igin 2.06 bulunur.

Meyve agirlig ile ilgili kag gen bulunur? F2 soyundaki bireyler toplam
72 birimde a¢iklanmustir. 1/4"=1/72 dolayisi ile n, 3 ile 4 tiir.




24.4 Kalitilabilirlik fenotipik ¢esitlilige olan genetik katkiy1
tahmin eder.

Kalitilabilirlik bir populasyondaki genetik faktorlerin neden oldugu
toplam fenotipik orandir. Yanlis anlasilmalar ¢coktur kalitilabilirlik ozel
bir cevrede belirli bir populasyon icindeki genetik varyasyona
atfedilebilen fenotipik varyasyon oramini ifade eder.

Insanda ortalama boy kalitilabilirlik tahmini 0.65 olmasi:
-boyun %65 oranla genlere bagl oldugu anlamina gelmez
-bu populasyondaki boy varyasyonunun %65’inin bireyler
arasindaki genotipik farklilikla agiklanmasidir. Varyans

Fenotipik (Vp) = Genotipik (Vg) + Cevresel (Vg) + Genotip-Cevre (Vexe)

seklinde 1fade edilir.



24.4 Kalhtilabilirlik fenotipik
cesitlilige olan genetik |
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24.4 Kalitilabilirlik fenotipik ¢esitlilige olan genetik katkiy1
tahmin eder. FARKLI KALITILABILIRLIK TAHMINI

Genis-Anlamh kahtilabilirlik (H2):genotipik varyansin toplam fenotipik
varyansa katkisimi dlger. 0-1 arasindadir, 1’°e yakin ise fenotipik
varyasyonun genotipik farkliliklarin, 0’a yakin 1se ¢evresel farkliliklarin

sorumlu oldugunu gosterir.

H* =
P

Dar-Anlamh kahtilabilirlik (h2): sadece eklemeli genotipik varyanstan

kaynaklanan fenotipik varyans oranidir. Genotipik varyans 3 ¢esit olarak

ortaya koyulur. Eklemeli (V,), Dominans (Vp) ve Interaktif (V,) varyans

su sekilde iliskilidir: Vg=Vp+Vp+V, 22 I,
1 = —

P

Dar-Anlamh kahtilabilirlik, genis V
anlamh kahtilabilirlige gore daha B2 = A

dogru bir yaklasim saglar ve daha Ve + Vi + Vg
yaygin kullanilir




24.4 Kalitilabilirlik fenotipik ¢esitlilige olan genetik katkiy1
tahmin eder. FARKLI KALITILABILIRLIK TAHMINI

Yapay secilim: heterojen bir populasyondan ileriye yonelik 1slah
amaciyla, istenilen fenotipli 6zgil bireylerin se¢ilme 1slemidir. Bu
islemde kalitilabilirligi tahmin etmek i¢in en basit yaklasim:

M=orijinal populasyon
,2 = M2 = M Ml=ebeveyn bireyler
M1 = M M2=yavru dol

Bu esitlik M2-M’nin yamit (R) ve M1-M’nin secilim diferansiyeli
(S) olarak tanimlartyla daha da basitlestirilir. Dolayisiyla
gerceklesen kahtilabilirlik:



24.4 Kalitilabilirlik fenotipik ¢esitlilige olan genetik katkiy1
tahmin eder. FARKLI KALITILABILIRLIK TAHMINI

35 1 «—|HP = = RHP ——ILP — — RLP Misirda yapay secilim

% Protein
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24.5 Ikizlerle ilgili calismalar insanlarda kalitilabilirligin
tahmin edilmesini saglar.

Table 1 Monozygotic (MZ) and dizygotic (DZ) twin concordance (C) for behavioral disorders®

MZ DZ
C N C N Reference
Adult disorders
Schizophrenia 48 115 17 184  Gottesman 1991°
Affective illness 65 146 14 278 Berrettini 1997°
Alcoholism - Male 41 413 22 617 McGue 1995°
Alcoholism - Female 34 155 31 154 McGue 1995°
Criminal conviction 52 229 23 316 Gottesman & Goldsmith 1994°
Panic disorder 24 67 .11 55  Kendler et al 19933°
Bulimia nervosa 23 35 09 23 Kendleretal 1991°
Childhood disorders
Attention deficit/Hyperactivity .58 69 31 32  Sherman et al 1997°
Tourette syndrome 33 30 .08 13 Price et al 1985°
Autism .64 45 09 36 Smalley et al 1988°
Juvenile delinguency 91 33 I3 30  Gottesman & Goldsmith 1994°
Reading disorder 68 186 38 138 DeFries & Alarcon 1996¢

*When possible probandwise rather than pairwise concordance 1s reported.
*Concordance rate refiects the weighted average of studies reviewed in citation.
“Concordance rate from a single study, no compilation available.



24.6 Nicel dzelliklerin

gen bolgeleri
haritalanabilir.
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