2. UNITE : KALITIMIN GENEL iLKELERI

Kahtim(Genetik)

Canlilarda bir karakterin meydana geligini, gelismesini, olusumunu bir délden yeni bir déle gegmesini inceleyen ve
arastiran bilim dalina genetik denir.Genetik kalitim olarakta adlandirilmaktadir.

Kalitsal (Genetik) Kavramlar

Kahtim bilimi (genetik): Canlilardaki benzerlik ve farkliliklarin ortaya ¢ikmasim saglayan faktorleri, bu faktorlerin
nesilden nesle nasil gectigini arastiran bilim dalina kalitim bilimi veya genetik denir.

Gen: Kromozomlarm kalitsal bir karakterin ogul dollere aktarilmasini saglayan boliimiine denir. Gen, yaklasik 1500
adet niikleotitten olusan DNA pargasidir.

Allel gen: Bir karakterin kalittimindan sorumlu gen ¢iftidir.
Genotip: Bir canlinin anne ve babasindan aldig1 genlerin tiimiidiir.

Fenotip: Bir canlinin, genotipine bagl olarak olusan dis goriiniisiine denir. Fenotipin belirlenmesinde, genotip kadar
¢evresinin de rold vardir.

Dominant (baskin) gen: Ddlde etkisini her zaman gosterebilen gendir. Biiyiik harflerle gosterilir. A, B, C gibi.

Resesif (¢ekinik) gen: Dominant gen olmadiginda etkisini gosterebilen gendir. Kiiglik harflerle gosterilir. a, d, gibi.
Resesif karakterin, ogul doliin fenotipinde kendini gosterebilmesi i¢in, iki resesif genin yan yana gelmesi sarttir. (aa,

dd, bb gibi.)
Bagimsiz Gen: Farkli kromozomlar {izerinde bulunan genlerdir.
Bagh Gen: Ayni kromozom iizerinde bulunan genlerdir. Bagl genler sadece krossing over ile ayrilabilirler.

Mutasyon: Degisen ortam sartlarinda canlimin genotipinde meydana gelen degisikliklerdir. Mutasyonlar canlinin
yasamini olumsuz yonde etkiler.

Modifikasyon: Degisen ortam sartlarinda canlimn fenotipinde meydana gelen ve kalitsal olmayan degisikliklerdir.
Modifikasyon en iyi tek yumurta ikizlerinde incelenir.

Tek yumurta ikizlerinde, bir yumurta bir sperm tarafindan déllenir. Zigotun mitozla boliinmesi sonucu olusan iki
hiicre ayrilarak, mitozla iki bireyi olugturur. Dolayisiyla kalitsal 6zellikleri aymdir.

Tek yumurta ikizlerinde goriilen farkliliklar tamamen modifikasyonla olur. Ciinkii kalitsal 6zellikleri birbirinin
tamamen aynisidir.

Dogusta birbirlerine benzeyen tek yumurta ikizleri, zamanla dis ¢evre sartlariin etkisiyle birbirlerinden farkli
gelismeler gosterebilir. D1s goriiniislerinde farkliliklar gdzlenebilir. Ornegin boy uzunlugu ve kilo gibi dzellikleri
farkli olabilir.

Adaptasyon: Degisen ortam sartlarinda, canlinin sahip oldugu genlerle bulundugu ortama uyum saglamasidir.
Adaptasyon, canlinin yagsama ve iireme sansini artirir. Ornegin kaktiislerin igne yaprakli olmasi, ¢ollerde yasayan
develerin horgiiclerinde yag depolamasi ve kurak ortam bitkilerinde stomalarin yapragin alt yiizeyinde bulunmasi birer
adaptasyondur.

Varyasyon: Canlilarda ortaya ¢ikan tiir i¢i degisikliklerdir. Varyasyonlar, mutasyon ve eseyli lireme olaylari sonucu
olusur.

Gamet Bulma
Kalitim ¢aprazlamalarinda gamet sayis1 degil gamet ¢esidi onemlidir. Gametler (disi ve erkek tireme hiicreleri) mayoz
boliinmeyle meydana geldigi i¢in haploit (n) kromozomludurlar.

Caprazlamalar gametlerle yapildigindan, 6ncelikle genotipi belli olan bir canlinin olusturabilecegi gamet ¢esidinin
hesaplanmasi gerekir. Boylece olusabilecek bireylerin genotip ve fenotipleri dogru olarak tahmin edilebilir.

Bagimsiz Genlerde Gamet Bulma

Homozigotdurumda gamet c¢esidi:
— Bir ya da daha fazla karakter bakimindan Homozigot (saf) olan bir birey mayoz béliinme ile yalmz bir ¢esit gamet

olusturabilir.
Ornek: AAbb genotipinde kag ¢esit gamet olusur?



Coziim: Karakterler homozigot oldugu igin sadece Ab genlerini tasiyan tek ¢esit gamet olusacaktir. n =0 ise 2n =20
=1

Heterozigot durumda gamet ¢esidi:
— Genleri heterozigot olan karakterlerin olusturabilecegi gamet ¢esidi “2n” formiilii ile bulunur. Burada “n”
heterozigot (melez) karakter sayisini ifade eder.

Bagh Genlerde Gamet Bulma
Bagli genlerde, aym kromozom iizerinde bulunan genler gamet olusumu sirasinda beraber giderler. Bu durum ise
olusabilecek gamet ¢esitliligini azaltir.

— Bagli genlerde krossing-over varsa olusabilecek gamet ¢esidi bagimsiz genlerde oldugu gibi 2n formdiliiile bulunur.
— Bagli genlerde krossing-over yoksa genleri bagli olan karakterler, tek bir karakter gibi degerlendirilerek melez
karakter sayisi tespit edilir. 2n formiilii uygulanir.

Mendel ilkeleri ve Uygulamalari

Gregor Mendel yetistirdigi bezelyelerle deneyler yaparak temel genetik yasalarni kesfetmeyi basarmigtir. Mendel’in
bagarili sonuglar almasi ¢aligmalarinda tesadiifen bezelyeleri segmis olmasiyla ilgilidir. Ciinkii bezelyeler caprazlama
icin uygun ozelliklere sahip bitkilerdir. Bu 6zellikler;

1. Bezelyelerkolayca yetistirilen ve kisa zamanda ddl veren bitkilerdir.

2. Bezelye cicekleri, ayni tiirtin farkli bireyleriyle tozlasma 6zelligine sahip degildir. Kendi kendine tozlasabilecek bir
cigcek yapisina sahiptir. Ciinkil ¢igeklerinin tag yapraklan disi ve erkek organlari tamamen sardigi i¢in, yumurta
hiicresi baska bir bitkinin polenleriyle tozlasamaz.

3. Disardan gdzlenebilen ¢ok cesit igerir. Ornegin bezelyelerin bir ¢esidi; burusuk tohumluyken baska bir cesidi
yuvarlak tohumludur ve bir ¢esidi mor renkli ¢igeklere sahipken diger ¢cesidi beyaz ¢igeklere sahiptir.

Mendel’in bezelyeleri segmesinin digin da basarili olmasinin baslica nedenleri sunlardir:

— Calismalarinda bitkinin tiim 6 zelliklerini degil, bir dzelligini dikkate aldi. Ornegin yesil tohumlulari sar1
tohumlularla, burusuklar1 diiz tohumlularla ¢aprazladi.

— Cok sayida ebeveyne (anne-baba) kullandi.

— Sayisal caligt1 ve istatistik kurallarini biyolojiye uyguladi.

Mendel ilkeleri

1. Karakterlerin nesillere aktarilmasim saglayan birim faktorler (genler) vardir.

2. Bir bireydeki karakterin belirlenmesinde birbirinin aymist ya da birbirinden farkli bir ¢ift alel gen bulunur.

3. Eger bir karakterin farkli 6zelliklerinin geni bir bireyde bulunursa yalniz biri tam olarak etkisini gosterir.
(Dominantlik yasasi)

4, Bir 6zellik bakimindan farkli iki ar1 d61 ¢aprazlanirsa (AA x aa) F1 doliindeki bireylerin hepsi birbirine benzer.
(Benzerlik Yasasi)

5. Bir ¢ift genden her biri esit olasilikla birbirinden ayrilarak farkli gametlere geger. Yani olusan gametler her alel
ciftinden sadece bir alel geni tasir. (Ayrilma Ilkesi)

6. Melezlerin kendi aralarinda ¢aprazlanmasi ile belirli 6zelliklerin nceden tahmin edilen oranlarda ortaya ¢ikmasi
gametlerin rastgele birlesmesi ile ilgilidir. (Bagimsiz Dagilim Ilkesi)

Caprazlama: Ata canlilardan gelen gametlerin nasil birlestirildiginin gosterilmesidir.

— Caprazlamalarda ata canlilar parental kelimesinin ilk harfi olan P ile, meydana gelen gametler G ile, caprazlama
sonucu olusan yavrular filial kelimesinin ilk harfi olan F ile gosterilir. F1 ilk ¢aprazlama sonucu olusan bireyleri; F2
ise ikinci ¢aprazlama sonucunda olusan bireyleri gosterir.

Monohibrit Caprazlama
Erkek ve disi genlerin sembollerle gosterilerek yavrunun genotip ve fenotipinin ihtimallerinin hesaplanmasidir.

Bu sekilde yalmzca bir 6zellik dikkate alinarak yapilan ¢aprazlamalara “monohibrit ¢caprazlama”, bu olayin kalitimina
da “monohibrit kaliim” denir.

Eger bir canlida iki gen birbirine tamamen benziyorsa, (SS ya da ss gibi) bunlara “homozigot” yada “saf kan” denir.
Saf kan (homozigot) bireyler elde etmek i¢in kendilesme yapilir yani déllenme bireyin kardesi, annesi babasi ya da
yavrusuile olmalidir.



Dihibrit Caprazlama .
Dihibirit caprazlama ise, bir tiiriin, iki karakterini tastyan gen lokuslar1 bakimindan iki gametin ¢caprazlanmasidir. Iki
karakter bakimindan birbirinden farkli olan bireyler arasinda yapilan ¢aprazlamaya denir.

Es Baskinlik, Cok Allelik ve Kan Grubu Genetigi

Es Baskinhik Nedir?
Mendel’in ¢aligmalarinda tam baskinlik durumunda heterozigot genotipli bireylerin fenotipinde baskin 6zellik goriilir.

Es baskinlikta aleller birbirine baskinlik kuramadigindan heterozigot bireylerin fenotipinde iki alelin etkisi birlikte
goriiliir. Es baskinlikta heterozigot genotipli bireylerde her iki alel de fenotipi ayri ayr ve farkl olarak etkiler. Es
baskinliga 6rnek olarak insanda M ve N genlerinin kontrol ettigi MN kan grubu, A ve B genlerinin kontrol ettigi AB
kan grubu verilebilir.

MN kan grubu sisteminde M, N ve MN olmak tizere ti¢ farkli kan grubu vardir. Bu gruplandirmada alyuvarlarin
zarinda bulunan M ve N antijenleri etkilidir. Bagisiklik tepkisine yol agarak antikor olusumuna neden olan maddelere
antijen denir. Alyuvar zarmda sadece M antijeni tasiyan bireyler M kan grubuna, sadece N antijeni tagiyan bireyler N
kan grubuna sahiptir. Alyuvar zarinda M ve N antijenlerini birlikte tasiyan bireyler ise MN kan grubuna sahiptir.

Cok Alellik Nedir?
Bir karakteri olusturan alel ¢esidinin ikiden fazla olmasi durumuna ¢ok alellik denir. Farkli canlilarda ¢ok alelli olarak
kalitilan 6zelliklere rastlanir.

Bir karakterin kag ¢esit aleli olursa olsun, diploit canli bu alellerden en fazla ikisine, haploit canli ise bir tanesine sahip
olur.

Tavsanlarda kiirk renginin, meyve sineginde goz renginin ve insanda kan gruplarmim kalitiminda ikiden fazla alel gen
rol oynar.

Tavsanlarda kiirk rengi; dort farkli alel gen tarafindan belirlenir. Bu genlerin arasinda es baskinlik yoktur. Bunun igin
dort gesit fenotip olusur. Bunlar himalaya, glimiisi, yabani ve albino seklindeki fenotiplerdir.

Kan Grubu Genetigi
A, B, AB ve 0 kan gruplarinin kalitmim A, B ve 0 genleri saglar. Bu genlerden A ve B genleri baskin, A ve B genleri
birlikte bulunursa es baskin, 0 geni ise ¢ekiniktir.

— Alyuvar ylizeyinde A antijeni varsa A grubu, B antijeni varsa B grubu, hem A hem de B antijenleri varsa AB grubu,
antijen yoksa 0 (s1fir) grubu olusur.

— Kan plazmasinda ise antikorlar bulunur. A kan grubunun plazmasinda anti B, B kan grubunun plazmasinda anti A, 0
grubunun plazmasinda hem anti A hem de anti B antikorlan bulunur. AB kan grubunun plazmasinda ise antikor
yoktur.

Rh faktorii: Rh faktoriini belirleyen gen, “R” simgesiyle gosterilir. Bir insanin kaninda Rh antijeni bulunuyorsa Rh
(+), bulundurmuyorsa Rh (-) kan grubundandir. Insanlarin %85’i Rh(+), %15’i Rh(-) kan grupludur. Kan grubu Rh(+)
baskin, Rh(-) ¢ekinik 6zelliktedir.

Birbirleriyle uyumlu olan kan gruplarimn bilinmesi kan nakilleri agisindan son derece dnemlidir. Eger vericinin
kaninda alic1 i¢in yabanci bir protein (A ya da B antijeni) varsa alici tarafindan iiretilen antikorlar (anti A ya da anti B)
yabanci proteine tutunur ve kan hiicreleri birbirine yapisarak kiimelenir. Buolaya ¢cokelme (agliitinasyon) ad1 verilir.

Kan nakillerinde neye dikkat edilir?

— Vericinin antikorlar1 dikkate alinmaz. Ciinkii vericinin kaniyla birlikte gelen antikorlar alicinin bag dokusu hiicreleri
tarafindan yok edilir. Vericinin antijenleri dikkate aliir. Ciinkii bu antijenler alic1 tarafindan yabanci olarak
algilandiginda onlara karg antikor {iretilir. Bu nedenle kan nakillerinde vericinin antijenleri, alicinin antikorlar
dikkate almir.

— A kan gruplu bir insanin kan plazmasinda Anti B antikoru bulundugu i¢in B kan gruplu insanlarm kanim
kiimelestirerek ¢okeltir.

— B kan gruplu bir insamin kan plazmasinda Anti A antikoru bulundugu i¢in A kan grubu insanlarmn kanim
kiimelestirerek ¢okeltir (Bunedenle A ve B kan gruplu insanlar birbirine kan veremez).

— AB kan gruplu bir insanin kan plazmasinda antikor bulunmadigindan A, B ve 0 gruplu insanlardan kan alabilir
(genel alic1) fakat A ve B antijeni oldugu i¢in kan veremez.

— 0 kan gruplu bir insanin kan plazmasinda Anti A ve Anti B bulundugu i¢cin A ve B antijeni tasiyan alyuvarlari
kiimelestirir. Bunedenle diger gruplardan kan alamaz fakat A ve B antijenleri olmadigi i¢in kan verebilir (genel
verici).

Eseye Bagh Kalitim



Cinsiyeti (eseyi) belirleyen X ve Y kromozomlari iizerinde yer alan genler eseye bagh genler olarak adlandirilir.
Insanda 46 kromozom bulunur. 44 kromozom ( viicut kromozomlar1 ) viicut organlarmi olusturur. Diger 2 kromozom
( esey kromozomlar1 ) cinsiyet 6zelliklerini belirler. Disi ve erkek bireylerin viicutlarmin farkli 6zellikte olmasi esey
kromozomlar1 sayesindedir. Insanda cinsiyeti Y kromozomunun bulunup bulunmamas: belirler. Y kromozomu
babadan gelir ve bireyin erkek olmasini saglar. Y kromozomu erkeklerde testis ve hormonlar1 olusturur. Eski
toplumlarda dogan ¢ocuklarin cinsiyetini kadimin belirledigi diistiniilmiistiir. Ancak cinsiyeti erkek bireyden Y
kromozomunun gelip gelmemesi belirler.

Disilerin iirettigi yumurtalarin hepsi “22+X” kromozom yapisina sahiptir. Erkeklerin {irettigi spermlerin yaris1 “22+X”
ve diger yaris1 “22+Y” kromozom yapisina sahiptir.

Insanin iireme ve gelisme siirecinde; 22 +X genotipli yumurta ile 22 +X genotipli sperm birlesirse, olusan yavru disi
olur, 22 +X genotipli yumurta ile 22+ Y genotipli sperm birlesirse, olusan yavru erkek olur

Genetik Hastaliklar

Renk Korligii

X kromozomu iizerinde taginan ¢ekinik bir gen tarafindan meydana getirilir. Digilerde eger bir ¢ekinik birde baskin
karakterde renk korliigii geni var ise; bunlar hastalik yoniinden tasiyici olurlar. Hasta olabilmeleri i¢in her iki X
kromozomlarinda da ¢ekinik renk korliigii genini tagimalar gerekir. Erkeklerin X genlerinde ¢ekinik gen var ise hasta
olurlar. Ciinkii bu X kromozomunun homologu olan Y kromozomunda ¢ekinik geni bastiracak gen bulunmaz. Boyle
insanlar kirmizi ve yesil renkleri birbirine karistirirlar.

Hemofili (Kanin Pihtilasmamasi) Hastalig1

Bu hastalik geni de tipki renk korliigii geni gibi X kromozomunda ¢ekinik olarak taginir. Hastaligin meydana gelme
mekanizmast aynidir. Bu hastaligi tastyan insanlarin kanlar1 pihtilagmaz, dolayisiyla kanamalar bunlar i¢in biiyiik
problem olusturur. Disaridan eksik olan molekiiller verilerk normal yagsamlarim siirdiirmeleri saglanabilir.

Kas Erimesi

Yukaridaki hastaliklar gibi X kromozomunda ¢ekinik olarak taginir. Bu geni bulunduran hasta erkekler esysel ireme
olgunluguna erigsemeden Oldiikleri i¢in kadinlar hi¢ bir zaman hasta olmaz, en fazla tagiyicidirlar. Normal bir dogumla
meydana gelen erkek bebekler 4-5 yas civarinda hastaligin etkisini hissetmeye baglarlar. Kaslarin agir1 sekilde erimesi
biiyiik kilo kaybina ve nihayetinde 13-15 yas civarinda 6liimlerine neden olur.

Balik Pulluluk

Kromozomunda tagman bir gen tarafindan meydana getirilir. Bu ylizden sadece erkeklerde goriiliir. Hasta olan
babanin biitiin erkek ¢cocuklar1 bu geni tasiyacaklarindan hepsi hasta olur. Bu hastalikta erkeklerin 6zellikle kol ve
bacaklar1 olmak izere viicutlar1 tipki bir balik gibi pullarla kaplidir.

Soy Agaci
Kalitsal bir 6zelligin nesiller boyu nasil aktarildigini gosteren semaya soy agaci denir. Kalitsal bir 6zelligin ya da bir
kalitsal hastaligin aile i¢erisindeki seyrini incelemek i¢in, kullanilmaktadir.

Otozomal Soy Agaa

Herhangi bir arastirmada kullanilacak bireylerin belirli karakterler bakimindan homozigot veya heterozigot olup
olmadigini anlamak i¢in soy agaclari kullamlir. Ayrnca soyabagl bir karakterin gériinme ihtimalini hesaplamak gibi
pratik amaglar icinde soy agaglar1 kullanilir.

Otozomal soy agaclarinda ilgili genler, otozomlar iizerinde dominant veya resesif olarak bulunur. Soyagaci
incelenerek bireylerin genotipleri belirlenebilir.

Gonozomal Soy Agaci

Gonozomal kromozomlarda bulunan karakterlerin aktarilmasini gdsteren soy agacidir. Karakterin olusmasindan etkili
olan genler X ve Y kromozomlarinin iizerinde bulunur. Bu genler ¢ekinik veya baskin olabilir. Sadece Y
kromozomunda bulunan genler erkek bireylerde goriiliir (yapisik parmaklilik gibi). X kromozomundaki genler hem
erkek hem de disilerde (renk korliigii, hemofili) bulunur.

Genetik Varyasyonlarin Biyolojik Cesitliligi Aciklamadaki Rolii

Bireyler arasinda, genler ya da diger DNA pargaciklarinin yapisindaki farkliliklara genetik varyasyon denir. Mayozda
gerceklesen krossing overolayi ile anafaz 1 ve anafaz2 evrelerinde kromozomlarin hiicrelere bagimsiz olarak
dagilimi ve dollenme olay1 kalitsal ¢esitliligin temel nedenlerindendir.

Genetik varyasyonlara neden olan faktorler; mutasyon, kromozomlann bagimsiz dagilimi ve rekombinasyon olay1dir.

Rekombinasyon



Iki ayr1 DNA molekiiliiniin birleserek yeni DNA molekiilii olusturmasi sonucu olusan kalitsal
cesitlilige rekombinasyon denir.
Eseyli iiremede yavrulann anne ve babanin bire bir aynist olmamasinin nedenleri;

-Mayoz sirasindaki; Krossing over olayi, kromozomlarin sansa dayali olarak kutuplara gitmesi ve déllenme olayidir.
-Eseyli tiremedeki bu li¢ mekanizmanin birlikte etkisi ile her kusakta yeni kombinasyonlar ortaya ¢ikar. Mevcut
alellerin yeniden diizenlenmesi genetik ¢esitliligin olugsmasima dnemli katki saglar.

Krossing over: Mayozun profaz I evreside homolog kromozomlann kardes olmayan kromatitleri arasindaki gen
aligverisidir.

Krossing over olay1 kromozomun, gen sayisini, genin niikleotit dizilimini degistirmez. Gergeklestigi kromozomlarin
gen dizilimini degistirebilir. Boylece anne ve babadan farkli yeni gen kombinasyonlarimim olusumuna neden olarak
cesitliligi arttirir.

Mutasyon

Mutasyon, canlilarin genlerinde meydana gelen rastgele ve kalic1 degisimler olarak tanimlanabilir. Bu degisimlere
cesitli gevresel faktorler neden olmaktadir. Mutasyonlar; canlinin iireme hiicrelerinde, ireme ana hiicrelerinde veya
viicut hiicrelerinde gerceklesebilir. Ureme ya da iireme ana hiicrelerinde meydana gelen mutasyonlar sonraki nesile
aktarilabilirken viicut hiicrelerinde meydana gelen mutasyonlar, sadece o bireyle sinirl kalir. Mutasyonlar, canlilarda
genetik varyasyonlara ve bunun sonucunda da fenotipik ¢esitlenmeye neden olur.

Mutasyonlarm birgogu canlilarda zararli hatta ¢ldiiriicii olabilir. Genetik varyasyonaneden olan diger bir etmen
mayoz sirasinda kromozomlarin bagimsiz dagilimidir. Mayozda bireyin anne ve babasindan aldigi homolog
kromozom ¢iftlerinin birbirinden ayrilarak (mayoz 1 -anafaz 1) hangi gamete gidecegi tamamen sansa bagl bir olaydur.
Mayozda kromozomlarin birbirinden bagimsiz olarak dagilimi sayesinde farkli genetik kombinasyonlara sahip
gametler olusur.

Kromozomlarin Bagimsiz Dagilimm

Mayozun Metafaz I evresinde homolog kromozomlar rastgele birbirlerinden bagimsiz dizilir ve Anafaz I de ayrilirlar.
Boylece mayoz [ sonunda olugan yavru hiicreler her bir homolog kromozom ¢iftindeki biri anneden digeri babadan
gelen kromozomlarm birine sahip olur.

Kromozomlarda Ayrilmama Olay1
Normal kromozom sayisindaki artis ya da azaliga verilen isimdir. Bir veya birka¢ kromozomun boliinme sirasinda
kay1ip olmasi veya fazla olmasi sonucu olusur. Eger eksik ise ‘Monozomi’, fazla ise ‘Trizomi’ olarak adlandirilir.

Ayrilmama olay1 hem gonozomlarda hem de otozomlarda goriilebilir.

Otozomal Ayrilma

Annenin otozomlarinda ayrilmama ile fazladan 13. kromozoma sahip olan bireylerde Patau (Patu) sendromu; fazladan
18. kromozoma sahip olan bireylerde Edwards (Edvirds) sendromu ve fazladan 2 1. kromozoma sahip bireylerde
Down sendromu meydana gelir.

En sik rastlanani Down sendromu (mongolizm) dir;

Down sendromu mayoz boliinme sirasinda aynlmama sonucu 2 1. kromozomun 3 tane olmasi durumudur.
Arastirmalarda kesin bir etmen bulunamamusg ve bilinen tek sebebi annenin yasi olarak gosterilmistir. 35 yasiizeri
annelerde risk fazladir ancak dogumlarin gogunun genglik donemlerinde olmasi sebebiyle down sendromlu bireylerin
yaklasik 80%’1 geng anneler tarafindan dogurulan gocuklardir. Ortalama 1/800 oraninda goriiliir ancak anne yas1 40
civarda iken 1/100, 45 yas civarinda 1/50 oraninda goriilmektedir. Hayatta kalma yaslar1 normal toplumun yaklasik
yarisi olsa da erigkin yaslara kadar yasayan bir¢ok birey vardir.

Bu hastalik ilk defa 1866 yilinda Ingiliz hekim John Langdon Down tarafindan tanimlanmis, 1959°da ilk defa
sebebinin 21. kromozomun 3 tane olmas1 oldugunu Jerome Lejeune gostermistir.

Down sendromlu bireyler benzer yiiz sekline, ¢ekik gozlere, kisa parmaklar ve kalin enseye sahiptir. Genel kaninin
aksine zihinleri gelisebilir, sadece normal insanlara gore geriden gelmektedir. Onun haricinde i¢lerinden sanatgilar,
ressamlar, miizisyenler gibi bir¢ok yetenekli birey gdzlenmistir.

Gonozomal Ayrilmama
Gonozomlar cinsiyet kromozomlaridir. Gonozomlarda ayrilmama olay1 gergeklesirse olusan birey ya eksik cinsiyet
kromozomuna yada fazla cinsiyet kromozomuna sahip olur.

Disi bireylerde gonozomlarin ayrilmamasi sonucu olusan yumurtalarin normal bir spermle doéllenmesi sonucu47 veya
45 kromozoma sahip bireyler olusur. 45 kromozomlu erkek birey olusmasi diisiige sebep olur.

Klinefelter Sendromu



Klinefelter sendromuna sahip bireylerde X kromozomu sayist normalden 1 fazladir. Bu sendroma sahip erkek bireyler
neredeyse normal bireylerle aynidir ve hatta bu anormallik erigkin yasa kadar fark edilememektedir. Bu bireylerde
testislerin kii¢iik olmasi sebebiyle cinsiyet hormonu olan testosteron hormonu miktar1 azdir. Bazi bireylerde az sperm
iiretilirken baz bireylerde hig tiretilmez. Baz1 ¢cocuklarda konusma ve 6 grenme problemleri goriiliir. Boylar1 ortalama
bireylerden biraz daha uzundur. Bebeklik ¢aglarinda motor néronlarinda zayifliklar goriiliir (oturma, yiirtime
olaylarinda gecikmeler ve zorlanmalar goriiliir.). Goriilme sikligi 1/700’diir. Gelisen teknoloji ve bazi yontemler
sayesinde bu bireyler de cocuk sahibi olabilmektedirler.

Turner Sendromu

Cinsiyet kromozomu tagimayan bir yumurtanin X kromozomu tagiyan spermle déllenmesi sonucu olusur. Cinsiyet
kromozomlarinin yapis1 XO seklindedir. Bu bireylerin viicut kromozomlan tamdir, cinsiyet kromozomlar1 bir eksiktir.
Kromozom yapilar1 44 + X seklinde olup 45 kromozoma sahiptirler.

Turner disilerde tireme organlar1 bulunur ancak gelismemistir. Yumurta iiretimi yapamazlar. Kisa boylu, kalin
boyunlu, kiit parmaklara sahiptirler. Memeleri gelismez, zeka diizeyleri genellikle normaldir.

Bu bireylere hormonal tedavi yapilirsa hem fiziksel hem de zeka olarak normal bireyler gibi yagamlarini
stirdiirebilirler.

44 + XYY Kromozom Y apis1

Erkek bireylerde gamet olusumu sirasinda cinsiyet kromozomlarinim ayrilmamasi ile ortaya ¢ikar. 22 + Y'Y seklindeki
kromozom normal bir yumurta ile birlesirse olusan zigot 44 + XYY seklinde olur. Bu kromozom yapisina sahip
erkekler saldirgan yapilidirlar.

Trizomi
Trizomi, diploit saglikli canlilarda normalde iki olmasi gereken kromozom sayisimn {i¢ tane olmasiyla bilinen
anoploidi sekillerinden biridir. En ¢ok bilinen sekli 2 1. kromozomun trizomisi olan Down sendromudur.

Tam trizomi

Tam trizomi disi tireme hiicreleri yumurtalarin ya da erkek {ireme hiicreleri spermlerinin gametogenezindeki hiicre
boéliinmesi sirasinda (mayoz I veya II) ayrilmama durumundan kaynaklanan trizomi seklidir. Bu, sperm ya da
yumurtada normalde 23 olmasi gereken kromozom sayisinin 22 veya 24 olmasi seklinde sonuglanir. fertilizasyon
sonrasi gelisen fetiis, normalde sahip olmas1 gereken 46 kromozom yerine 47 kromozoma sahip olarak diinyaya gelir.
Yary/Mozaik trizomi

Yar1 trizomilerde fazla kromozom diger kromozomlardan birine tutunmus durumdadir ya da ayni kromozomdan iki
kopya bulunur.

Mozaik trizomi, fazla kromozom canlinin sadece bazi hiicrelerinde goriiliir, diger hiicreler 46 tane kromozoma
sahiplerdir.




