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e Insanlar gortnigleri ve fonksiyonlar1 degigen 2007in tizerinde farkl

tipte yaklagik 75 trilyon hiicreden olugur.

® Hicreler yapisal ve fonksiyonel yagam birimleridir.

® Hiicreler buyiiklik ve karma$iklik agisindan buyiik olcide c¢esitlilik

gésterir.

¢ Hemen hemen tum hucreler

deoksiriboniikleik asit
(DNA) bigimindeki genetik bilgi
olan ortak bir bile$eni paylagirlar.

e (Genler protein sentezini
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base pairs
base pairs

> DNA’nin yapisl

* DNA’nin yap1 blogu niikleotiddir.

e Her nikleotid deoksiriboz olarak sugar-phosphate
.. L. . . backbone
isimlendirilen bir pentoz Sekerinden,
bir fosfat molekiilinden ve bir azotlu
bazdan oluSur.

(® phosphate p» S nitrogen-
0. containing
( ] sugar [ =il bases
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> DNA’nin yapisl

® Watson ve Crick nikleotidlerin uzun DNA ipliklerini
olusturdugunu ve bir DNA molekiliintiin _bir cift sarmal
oluSturmak icin her biri di@erinin etrafin1 sararak birbirine
dolanmi$ bir iplikcikten oluStugunu saptadilar.

* Bir DNA iplik¢igi, bir nikleotid Sekerini yanmindaki diger
niikleotidin fosfat grubuna baglayan fosfodiester baglari ile
birarada tutulan bir niikleotid dizisidir.
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> DNA’nin yapisl

® Gen, hiicreye 6zgii bir protein ya

da Ozel tip RNA sentezinin
komutunu veren bir nukleotid
dizisidir.

Bir hiicre boluinme evresinde
degilse cekirdekteki
kromozomlar DNA ve histon
adlx DNA baglama
proteinlerinin ~ karmagik  bir
kombinasyonu olan kromatin
adli iplikleri oluSturur.
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Kromozomlarin sayilar1 ve biyikligu tirden
tiure degiSir.

Cogu insan hiicresi toplam 46 kromozomdan
oluSan, her biri 23 kromozomlu iki set
kromozoma sahiptir.

22 kromozom otozomlar;

olarak adlandirilir.

Kromozomlarin her bir kolu telomer adli bir
boliim ile sonlanir.

HUMAN CHROMOSOMES

13 14 15

T

XD £% £ ﬂ\ XX Ah

18




GENOMIK’E GENEL BAKIS

> Karyotip Analizi

Karyotip analizlerinde, hiicreler bir
mikroskop slayt1 tizerinde dagitilir.

Kromozomlar1 yayan veya boyayan
kimyasallarla muamele edilir.

Karyotip analizleri kromozom yap1 ve
sayisindaki ~ anormalliklerle iligkili

insan genetik hastaliklarim teShisinde
kullanl%lr.

* Kromozomlarin _araStirilmasinda en yaygin
kullanilan yollardan biri koromozom saylsini ve
temel gorunumlerlnl karyotip olarak
hazirlamaktir.
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e Genom

———> Bir organizmanin DNA’indaki biitiin genler.

e Genomik

——> Genomlarla ilgili caligmalar.
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> Gen Ekspresyonu

® (Gen ekspresyonu terimi ile bir hiicre aracﬂlglyla mRNA Uretimi
kastedilir.

* Hiicreler kendi ihtiyaglarim kargilamak i¢in gen ekspresyonunun
kontroli tizerinde oldukca etkilidir.
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> Gen Ekspresyonu

CYTOPLASM

MRNA Qe AAA
1 Translation

aa.chain O D000 o000
Protein @
e Karaciger hticresi

Hiicreler eksprese ettikleri genleri
® Beyin hUCI'GSi diizenleyebilmeleri ve kontrol
——— ecdebilmeleri_icin farkli 6zelliklere

sahiptir ve  farkh fonksiyonlarl

® Akciger hiicresi

yﬁriitﬁrler.

e Kas hucresi
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> Gen Regulasyonu

Genler farkh durumlara kargihk olarak aktif veya baskilanmi$
olmasi i§lemine gen regiilasyonu denir.

Gen regulasyonu

—> gen ifadesinin diuizenlenmesi
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7— MUTATED

>Mutasyonlar S—

Nucleotides

DNA LADDER

* Mutasyonlar genetik ¢esitliligin temel nedeni

* Tirlerin yeni karakterler geligtirmek ve kazanmak i¢in evrim gegirmesinin
temeli

® Genetik hastaliklar
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® Mutasyonlar hiicre tzerindeki etkilerini
>Mutasyonlar sonucta karakterleri etkileyecek bicimde

bir proteinin ozelliklerini degiStirerek

gésterirler.

e Gen mutasyonlarl

* Protein yapisinda ve fonksiyonunda degigiklikler; fonksiyonel olmayan bir proteinin sentezi veya

hicbir proteinin sentezlenmemesi

* Bir karakterin degi$mesi veya kaybi
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> Epigenom

e Kromatin yaplsmdaki modifikasyonlarl ifade
eder, DNA dizisindeki mutasyonlar1 kapsamaz.

° Epigenetik modifikasyonlar hem DNA’yl hem de
histonlan etkiler.

* Epigenom gen ekspresyonunu diizenledigi igin
neredeyse biitiin biiyiik ilag $irketleri ve pek ¢ok
biyoteknoloji  girketi  epigenetik  projeler

uzerinde ¢aliSmaktadir.
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>Epigen0m * Epigenetik degigim hedefiyle epigenetik modifikasyonlarm
onlenmesi veya tegvik edilmesi ve bu Sekilde hastaliklarin

tedavisi gok heyecan veren bir aragtirma alamdir,

Histon metil transferazlar (HMTs)

|

Histon gruplarlna metil gruplarl eklenmesi

|

Gen ekspresyonu etkilenir

|

Belirli kotu huylu tumorlerin tedavisinde umut vaat etmektedir. /




