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Boliim 25
Populasyon Genetigi

*Populasyon gen havuzundaka allel sikliklar1 (frekanslarr)
yer ve zamana gore degisir.

*[deal bir populasyonda allel sikliklar1 ve genotip sikliklar:
arasindaki 1liski Hardy-Weinberg yasasi 1l tanimlanmastir.

*Dogal secilim, allel sikligindaki degisikligi ve populasyon
evrimini yonlendiren en biiyiik giictiir.

*GO¢ ve genetik siiriiklenme de allel sikliklarinda
degisiklik yapabilir.

*Rastgele olmayan eslesmeler populasyonun genotip
sikliklarini degistirir, fakat allel sikliklarini degistirmez.

*Mutasyon, populasyonun gen havuzunda yeni alleller
olusturur.




Boliim 25
Populasyon Genetigi

Alfred Russel Wallace

Charles Darwin — Dogal Secilim — Evrim

}

Populasyon Genetigi

Populasyon Populasyon Populasyon
Genetigi Genetik Varyasyonu
Prensipleri: Yapisi: Teorik tespiti:
G.U. Yule S. Wright Morfometri
W. Castle R. Fisher Protein

G. Hardy J.B.S. Haldane DNA

W. Weinberg RNA




25.1 Populasyon gen havuzundaki allel sikliklar1 yer ve
zamana bagli olarak degisir

Populasyon, ortak gen setleri tasiyan ayni1 cografik bolgede yasayan
ve bilfiil ya da potansiyel olarak aralarinda eslesebilen bireylerden
olusan gruptur.Bu bireyler tarafindan ortak olarak paylasilan allellerin
hepsi populasyonun gen havuzunu olusturur.

-Bir populasyonda ne kadar ¢esitlilik mevcuttur?
-Populasyonun gen havuzunu hangi stire¢ler etkiler?
-Bu siirecler populasyonlar arasinda genetik sapmaya neden olur mu?

Populasyonalar dinamiktir, dogum-0liim oranlarindaki degismeler, go¢
ve diger populasyonlarla karisarak genisleyebilir ya da daralabilir. Bazi
bireyler digerlerinden fazla yavru ureterek gelecek nesillerde ge
havuzunun degisimine neden olabilirler.



25.2 Hardy-Weinberg yasasi ideal bir populasyondaki genotip
siklig1 ve allel siklig1 arasindaki 1liskiy1 tanimlar

Hardy-Weinberg Yasasi: sinirsiz biiyiikliikte ve rastgele
eslesen ve mutasyon, go¢ veya se¢ilim gibi evrimsel
giiclerin populasyonda allel ve genotiplerin frekanslarin
tahmin eder .

Varsayimlar:
1-Gen havuzundaki allel siklig1 zaman i¢inde degismez
2-Bir lokusta A ve a alleli varsa rastgele dollenme ile

AA:Aa:aa genotip siklig1

pt+2pg + gt =1



25.2 Hardy-Weinberg yasasi ideal bir populasyondaki genotip
siklig1 ve allel siklig1 arasindaki 1liskiy1 tanimlar

Hardy-Weinberg modeli teorik

populasyon varsayimlari:
Assumptions of Hardy-Weinberg Equilibrium

1. NO Selection 2. NO Mutation 3. NO Migla.tion

1-Secilim yoktur
2-Mutasyon yoktur
3-Go¢ yoktur
4-Populasyon biiyiiktiir
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25.3 Hardy-Weinberg yasasi insan populasyonlarina uygulanabilir

AIDS-HIV
CC-CKR5 , 3.Kromozom
CCRS5 HIV 1¢in reseptordur.

Bu protein bireyleri AIDS’e hassas duruma diisiirmektedir.

Blood type A
. A allele —
Codommance
[T B allele —!

Blood type B

Blood type A Blood type AB Blcod type B Blood type (0]



25.3 Hardy-Weinberg yasasi insan populasyonlarina uygulanabilir

Nadir olarak bulunan CCR5-D32 allel siklig1 insan populasyonlarinda
giderek artabilecek midir? H-W yasasi dikkate alindiginda ideal bir
populasyonda bu atis olmaz ancak.....
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25.3 Hardy-Weinberg yasasi insan populasyonlarina uygulanabilir
H-W dengesinin test edilmesi:

H-W gore p?+2pg+g>=1’dir
Britanyadaki bir populasyonda 283 birey bulunmaktadir. Bunlardan;

Birey Genotip Genotip sikhigi

223 1/1 223/283=0.788 CCR51 (p)=0.89
57 1/A32 57/283=0.201
3 A32/A32 3/283=0.011 CCR5-A32 ()=0.11
Genotip sikihigi - allel sikhigindan tahmin edilebilir:
1/1 p?=(0.89)2=0.792
1/A32 2pg=2(0.89)(0.11)=0.192
A32/A32 q°=(0.11)°=0.012

2 testi ile bu durum test edilir ve farklilik olmadig: (%% = 0.00023)
anlasilacaktir. Burada serbestlik derecesi k-1-m olarak hesaplanir.



25.4 Hardy-Weinberg yasasi ¢oklu alellerin tahmini icin
kullanilabilir. A=0.53, B=0.13 ve O=0.26 olarak gozlemlenmistir

prag+tr=1=>p+ag+=p>+g>+r>+ 209+ 2or+ 2g9r = 1

0 12 | p2 + 200 + #2 = 053 + 0.26
(p + 1% = 0.79 ptgtn=1
2 _ — _ _
re=02 p+r=3079 =089 qa=1-p-r
r= V026 p =089 —r E =1 —0.38 — 0.51
r = 0.51 p = 0.89 — 051 = 0.38 = 0.11
O alelinin ,
dagihim Porcentof
population
that has the
0 blood type




25.4 Hardy-Weinberg yasas1 X-baglantih allellerin tahmini i¢in
kullanilabilir.

X-baglantili 6zellikler 1¢inde allel ve genotip sikiliklar1 hesaplanabilir.
XX homogametik cinsiyette 2 adet X
XY heteroametik cinsiyette 1 adet X oldugu unutulmamalidr.
Dolayisi ile memelilerde X-baglantili allel sikligi 1le X-baglantil
ozelligin 1fade edildigi erkek sikligr ayni olacaktir

X-baglantih 6zellik: Renk korliigt, erkeklerin %8 1n1 etkilemektedir.
Yani X kromozomlarinin %81 bu 0zelligi tasir, geriye kalan %92’s1 ise
normal goruslidir.

Normal gortis, p=0.92; renk korti, q=0.08
Renk kort disi: p?= (0.08)2=0.0064
Tasiyic1 disi: 2pg= 2(0.92)(0.08)=0.147

Hemofili, Duchenne kas bozuklugu aym kalitimi takip eder



25.4 Hardy-Weinberg yasasi Heterezigot sikliginin tahmini icin
kullanilabilir.

Kistik fibroz: 1/2500

=0.0004 orandadur. (Carer of GF Gene)
Bu bireyler g2 ile

temsil edilir.

Mother

{Carrier of CF Ganea)

g = Vg2 = 10,0004 = 0.02

ptg=1
p=1—g=1—002 =098

2pg = 2(0.98)(0.02)

= (1.4 Child Child Child Child
L {Does Mot {Carrier of {Carrier of [Has Cystic Fibrosis)

Have CF) CF Gana) CF ena)

1/25



25.5 Dogal secilim allel siklig1 degisimini yonlendiren biiyiik bir
giictii. DOGAL SECILIM

H-W ilk yasasinda biitiin genotipler esit hayatta kalma oranina sahiptir
bu durum degisirse alel siklig1 nesilden nesile degisir. Bir 6rnek:
A=0.5 ve a=0.5 ise ve bu populasyonda 100 birey varsa

1. nesil 2. nesle aktarma
AA=(0.5)°=0.25 x100 =25 tane AA  x%100 =25 AA
Aa=2(0.5)(0.5)=0.5 x100 =50 tane Aa X%90 =45 Aa
aa=(0.5)?=0.25 x100 =25 tane aa Xx%80 =20 aa

toplam 180 gamet
Yeni nesildeki alel sikliklar::
AA bireyi 50 AA gameti
Aa birey1 45 A gameti vardir. A alel siklig1 = (50+45)/180=0.53
Aa bireyi 45 a gameti
aa bireyi 40 a gamet1 vardir. a alel siklig1 = (45+40)/180=0.47
Dolayisi ile 2. nesilde A frekansi artip, a frekansi1 dusmustiir. Bu
diisus a aleline olan secilimden dolayidir.



25.5 Dogal secilim alel sikligi
degisimini yonlendiren biiyiik
bir giictiir. UYUMLULUK-SECILIM

Bir bireyin gelecek nesillere katkisi
uyumluluk (fitness) olarak bilinir.
Yiiksek iireme = yiiksek uyumluluk
Diistik tireme = disiik uyumluluk

Uyumluluk w ile gosterilir

AA bireylerinin uyumlulugu wy,=1
Aa bireylerinin uyumlulugu w,,=0.9
Aa bireylerinin uyumlulugu w,,=0.8

Ise bu AA bireylerinin hepsinin, Aa Dg
bireylerinin %90 ve aa bireylerinin
%380 hayatta kalacaktir.



25.5 Dogal secilim alel siklig1 degisimini yonlendiren biiytlik
bir giictiir. UYYUMLULUK VE SECILIM

CCR5- A32 aleline gii¢lii bir se¢ilim
bulunmakta ancak kimler se¢iyor
sorusu karmasik:Kara Oliim-veba,

HIV ve sugigegi virusi
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25.5 Dogal secilim alel siklig1 degisimini yonlendiren
bliyiik bir glictiir. SECILIM TiPLER]

Yonlii / Dengeleyici / Dallandirici
Directional / Stabilizing / Disruptive

1\ 11 N\

aflection 5!!'|!-I:'I|E.!I'I Selection



25.6 Mutasyon gen havuzunda yeni aleller olusturur.

Baskin mutasyonlarin dogrudan ol¢limii

1-Alel ¢ekinik alellerin olusturdugu benzer fenotiplerden
ayirt edilebilen farkli bir fenotip ortaya ¢ikarmalidir.

2-Ozellik mutant bireylerin tanimlanabilmesi icin
tamamen Ifade edilmeli ya da tam penetrant (etkili,
keskin) olmalidir

3-Benzer fenotipler, ila¢ ya da kimyasal maddeler gibi
genetik olmayan etkenler tarafindan olusturulmamalidar.



25.6 Mutasyon gen havuzunda yeni
aleller olusturur.

Achondrosplasia: insanda ciiceligin
dominant sekli (D, d) .Taranan
250.000 dogumda mutasyon orani

po=14% 1077 + 0.5 X 10~

500.000 bireyli bir populasyonda Dl W
toplam 1.000.000 gamet vardir. ' Ry e
Baslangicta d=1, ve D=0"dur. " T Q
Gen havuzunda her 100.000 d |
alelinden 1.4’ mutasyon ile D
aleline doniistir. Dolayisiyla
d=(1,000,000-14)/1,000,000
=0.999986 ve
D=14/1.000.000 = 0.000014 ttir.



25.6 Mutasyon gen havuzunda yeni
aleller olusturur. .

Mutasyonun tek basina alel sikligini fark edilebilir
sekilde degisiklige ugratmasi uzun zaman alacaktir

Mutation Rates of Genes

Table11.1  Mutation Rates for Selected Genes

Mutants/Million

Trait Gametes Mutation Rate OMIM Number
Achondroplasia 10 1.4 x 10-° 100800
Aniridia 2.6 2.6 % 107° 106200
Retinoblastoma 6 6 x 106 180200
Osteogenesis imperfecta 10 1x 10 166200
Neurofibromatosis 50-100 0.5-1x 10* 162200
Polycystic kidney disease 60-120 6-12 x 104 173900
Marfan syndrome 4-6 4-6 x 106 154700
Von Hippel-Landau syndrome <1 8B 0= 193300

Duchenne muscular dystrophy 50-100 0.5-1 x 10 310200



25.7 Go¢ ve gen akisi alel sikliklarini degistirebilir.

Goc¢ bireylerin populasyonlar
arasinda hareket etmeleri ile
olusur.

Ana kara ada arasinda bir gog
var ise bir sonraki nesildeki
alel siklig1 degisimi asagidaki
formiil ile bulunabilir:

o= 1 — m)p; + mp,,

Eger p;=0.4 ve p,,=0.6 ise bir
sonraki nesilde siklik:
pir = [(1 — 0.1) % 04] + (0.1 % 0.6)
= 0.36 + 0.06
= .42

POPULATION GAINED/LOST DUE TO
MIGRATION AS A PERCENTAGE OF
CURRENT POPULATION

(NUMBER OF FOREIGN-BORN RESIDENTS
MINUS NUMBER OF LIVING EMIGRANTS
DIVIDED BY CURRENT POPULATION SIZE)

Data by United Nations, 2015

* including asylum applicants
between 2015 and mid 2016 : *"’
(in the most affected countries), :

¥

data by Eurostat

j g e &
jakubmarian.com e



25.7 Go¢ ve gen akisi alel sikliklarini degistirebalir.

DNA dizi polimorfizmi alel siklig1 ¢calisilmis:

Afrika or1jinli Amerikali

Avrupa or1jinli Amerikali

FY-NULL*1

FY-NULL*2

bakilmis ve FY-NULL*1 frekanslar1 sekilde gosterilmuistir.




25.8 Genetik striklenme kiigiik populasyonlardaki
alel sikliklarinda rastgele degisikliklere neden olur.

Genetik suriuklenme
populasyonda lireyen
bireylerin sayis1 ¢ok az oldugu
zaman ortaya cikar.

A ve a 1ki alelden olusan bir
gende bu durumda alellerden
biri sabitlenirken diger1 yok
olacaktir. Bu durumu
belirleyen alelin baslangig
sikligidir. p(A)=0.8 ise bu
alelin sabitlenme yani
frekansinin 1’°e ¢ikma olasiligi
0.8’dir. Ayni alelin siiriiklenme

ile kaybolma olasilig1 ise (1-
0.8) 0.2°dir

Generation 1: !

Generation 2: .

Generation 3:
Generation 4:

Generation 5:

Generation G: .



25.8 Genetik surtiklenme kugciik populasyonlardaki
alel sikliklarinda rastgele degisikliklere neden olur.

THE

¢WIAND

“THE - COLORBLIND

Achromatopsia: renk korligi

Tayfun ve kiatlik erkek populasyonu sadece
9’a diistirmiis ve su an bu hastalik yeni
doganda %4-10 arasinda goriilmekte.

OLIVER SACKS

l Aty of Ae Anibispulegpat on Mare
| ol %,



25.8 Genetik surtiklenme kugciik populasyonlardaki
alel sikliklarinda rastgele degisikliklere neden olur.

Kurucu etkisi ve kendi
igerisinde ureme dolayisiyla
cok sayida genetik hastalik




25.9 Rastgele olmayan eslesmeler genotip sikliklarim
degistirir fakat alel sikliklarin1 degistirmez

Rastgele eslesme, herhangi bir genotipin diger herhangi bir
genotip 1le eslesmesi esit olasiliga sahiptir.

Pozitif benzer (assortiv) eslesme: benzer genotipler,
benzemeyen genotiplere gore daha fazla eslesme olasiligina
sahiptir. Ornek olarak insani verebiliriz.

Negatif benzer eslesme: benzemeyen genotipler birbiriyle
eslesme egilimindedir. Ornek olarak bitkilerdeki déllenme
onlenmesi polen-stigma taninmasi.

Soy ici eslesme: Rastgele olmayan, akrabalar arasindaki
eslesme tipidir.



25.9 Rastgele olmayan eslesmeler genotip sikliklarini degistirir
fakat alel sikliklarini degistirmez. SOY ICI ESLESME

S. Wright populasyon icerisinde soy i¢i1 eslesme yogunlugunu belirtmek
icin soy ici eslesme katsayisim (F) tanimlamastir. F, bir bireydeki
belirli bir genin iki alelinin benzer olma olasiligidir, -bireyin bir
atasindaki o alelin tek bir kopyadan koken almasidir.
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25.9 Rastgele olmayan eslesmeler genotip sikliklarini degistirir
fakat alel sikliklarimi degistirmez. GENETIK ETKILER

A = Dominant allele a = Recessive deleterious allele
Aa AA

Inbreeding ‘ Outbreeding
AA

Rl c i chioc

Soy ici eslesme ¢cokiintiisii:
uyumluluk kaybinin ol¢uitiidiir.
Evcil hayvan ve bitkilerde
yuksek derece homozigotluk
vardir.

Melez azmanhg: iki soy ici
eslesmis soyun bireylerin
caprazlandiginda melez yavrular
istenilen 6zellik bakimindan her
IKi ebeveynden daha kuvvetlidir.
NEDEN?

1-Dominanthk hipotezi: F1
hibritler tiim lokuslarda
heterezigottur zararl ¢ekinik
alel baskilanmustr.

2-Ustiin Baskinlik: bu durumda
heterezigotlar homozigotlardan
daha tistlindiir.



