Mutasyonlar



Dusunelim!!!!

DNA 4 harften olusmaktadir ve bu dort harfter genetik bilgiyi
kodlamaktadir.

Eger bu harflerde kaza sonucu degisim olursa, tasidiklari mesajda
degismez mi?

nukleotid degisikliginin proteyin Uzerinde ve fenotipde nasil bir
degisiklige nede olur?



Mutasyon tipleri

Mutasyon nedir?
Mutasyon genetik bilgide meydana gelen kalitsal degisikliklerdir.

Mutasyon kelimesi latince de mature kelimesinden turetilmistir. Mature
degismek anlamina gelmektedir.



Mutasyon tipleri

mutasyonlar iki guruba yerlestirilebilir:
Gen mutasyonlari:Tek gende degisiklik yapan mutasyonlar
Kromozom mutaysonlari: tum koromozomda degisiklik yapan mutasyonlar

Kromozom mutasyonlari da tek bir kromozomu yada kromozom ciftini
etkileyen yada tum genom setini degistiren mutasyonlar olarak ikiye ayrilir.



Gen Mutasyonlari

Bir yada birden fazla ama az sayida nukleotidde meydana gelen
degisiklikler nokta mutasyonu olarak adlandiriimaktadir. Bu tur
mutasyonlar genelde replikasyon sirasinda olustur.

Eger bir hicredeki bir gende mutasyon olusursa bu mutasyon bu hicrenin
bolunmesiyle olusan tim hucrelere aktarilabilir.



Gen mutasyonlari

Nokta mutasyonlari: yerdegistirmeler (substitution), eklemeler
(insertions), ve silmeler (deletions) seklinde olabilir
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Kromozomal mutasyonlar

Kromozomal mutasyonlar kromozom yapisinda olusan degisiklerdir.

Bu tur mutasyonlar genin kromozom Uzerinde yerini degistirebilecegi
gibi gen sayisinida arttirip azaltabilir.

4 tip kromozomal mutasyon mevcuttur: silme (deletion), katlanma
(dublikation), ters donme (inversion) ve yer degistirme (translokasyon)
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olusturdugu duplikasyonlar sonucu olusmaktadir.

a) Wild type
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Iki tipi mevcuttur:

Perisentrik= centromer de yer alir
Parasentrik= centromer yer almaz

Genelde DNA kaybina neden olmaz

a) Pericentric inversion b) Paracentric inversion
(includes centromere) (does not include centromere)
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Mutasyonun etkiler!

Mutasyon nasil sonuglar dogurur?

Mutasyonun genler Gzerinde etkileri farkli olur. Bazisi biraz etkili olurken,
bazisi tamamen etkisiz olur. Bazisi faydali sonuclar olustururken bazisi
genlerin fonksiyonlarini yitirmesine neden olur.

Mutasyolar genelde proteyinleri deqistirerek canlilarin farkh kosullara

: y
adaptasyonlarina imkan saglar.



Mutasyonun etkiler!

Genetik materyal dogal olaylarla veya yapay yollarlar degistirilebilir.

Olusan genetik degisiklikler organizmayi etkileyebilecegi gibi etkilemeyebilir
de.

Bazi mutasyonlar tek bir organizmay! etkileyebilirken bazan tum turd
etkileyebilir hatta bazan tim ekosisteme etkisi olabilir.



'&;' w
\\"\1-"’( }
: -

-
< '

Mutasyonun etkiler!

Bircok mutasyon genetik surecteki hatalar nedeniyle olusturabilir.

Ornegin bazi nokta mutasyonlari DNA replikasyonundaki hatalar nedeniyle
olusur.

DNA replikasonunu gerceklestiren DNA polimeraz enzimi replikasyon
esnasinda her 10 milyon bazda bir hatali nukleotid ekler.

Bu ufak degisiklikler zamanla birikir.

4 milyon baz buyukligunde DNA'sI olan bir bakteri her saniyede 1000 baz
sentezlendigini varsayarsak ve her 10 milyon nukleotidde bir hata
olusuyorsa, bir gece boyu buyuyen bakteride (16 saat) sabah kac
mutasyon birikir?
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Mutasyonun etkiler!

Cevresel sitres kosullari arttiginda bakterilerdeki mutasyon hizi artabilir.

Bu aslinda organizama igin faydali sonuglar dogurur. Boylece bakteride yeni
karakterler olusabilir ve yeni katerterler bakterinin zor ¢evre kosullarinin
ustesinden gelmesine yardim edebilir.



Mutajenler

Bazi mutasyonlar ¢gevrede bulunan kimyasal veya fiziksel motujenik
maddelerden kaynaklanabilir.

Kimsayasal mutajenler: bocek ilaglari, tarim ilaglari, bazi bitki alkoloidleri,
sigara dumani, ve gevresel kirlilik.

Piziksel mutajenler: X-ray ve UV (ultraviolet isik) gibi elektromanyetik
radyasyonlar.



Mutajenler

Eger bu mutajenler DNA ile temas ederlerse, DNA'da yuksek oranda
mutasyon olusturabilirler.

Bazilari kromozomal mutasyonlarda olusturabilir.

Hlcre cogukez mutasyonlari tamir eder. Fakat bazan mutasyonlar kalici
olur.



Zararl ve faydali mutasyonlar

Mutasyonun genler tGzerinde etkileri farkli olur. Bazisi biraz bazi tamamen
etkisiz olur. Bazisi faydali sonuclar olustururken bazisi genlerin
fonksiyonlarini yitirmesine neden olur.

Mutasyonun faydalimi zararlimi oldugu orgnizmanin iginde bulundugu
duruma gore deqisir.

Mutasyonlar cogukez negatif etkide bulunurlar ¢iinkd genlerin normal
fonksiyonlarini yitirmesine neden olurlar.

Fakat mutasyonunsuz organizmalar asla degisemezdi gunku turlerdeki
genetik varyasyonun kaynagidir mutasyonlar.



Zararli mutasyonlar

Kanser ornegin mutasyolarin negatif etkisine iyi bir ornektir.
Orak hicre anemisinde kirmizi kan hucresinin sekli degismistir.

Orak hilcre anemisi, kanin oksijen tasiyan proteini hemoglobinde bir
nokta mutasyonu sonucu olusmaktadir. Orak hlcre anemisi olan
kisilerde siddetli agrilar, sik enfeksiyonlar ve buyime anormallikleri
gorulur.



Yararh etkileri

Bazi mutasyonlar organizmalar veya tirler i¢cin oldukca faydali olabilir.

Ornegin mutasyonlar bir cok bocegin kimyasal pestisitlere direng
kazanmasini saglamistir.

Bazi mutasyonlar mikroorganizmalarin ¢cevrelerindeki kimyasallara
adaptasyon saglamalarina imkan saglamistir.

Ozellikle bitkilerde mayoz boliinme sirasinda iki genom seti boliinmeyerek
triploid (3n) veya tetraploid (4n) yavrular olugur. Boylelikle yeni
organizmalar ekstra kromozom setine sahip olurlar. Bu tip kromozom
setine poliploidi denir. Polipoidler genelde diploidlerden daha iri ve guclu
olurlar.

Muz ve lime triploid tarlerdir.
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I’meZOI'n sayisinda varyasyon:

Eder organizma eksiksiz kromozom setine sahipse euploid denir.
(haploid ve diploid organizmalar).

Aneuploidi = kromozom seti sayisinda varyasyon var olmasi durumu
Asadidaki sekilde gosterildigi gibi mayoz bélinmede segregasyon
anormalliklerinden kaynaklanir.
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° Aneuploidi hayvansal organizmalarda pek tolera edilmez.

e Dort tip aneuploidi:

Nullisomi = homolog kromozom ciftlerinden birinin kaybolmasi

Monosomi = bir kromozom ciftinin kaybolmasi

Trisomi = bir ekstra kromozom

Tetrasomi = bir ekstra kromozom ciftti eklenmesi




Normal chromosome complement

1 2 3 4

Diploid
(2N)

Nullisomic
(2N—2)

Monosomic
(2N—1)

Doubly
monosomic
(2N—-1-1)

Trisomic
(2N+1)

Tetrasomic
(2N+2)

Doubly
tetrasomic
(2N+2+2)

Aneuploidy
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Annenin vasi ile trisomi arasindaki iliski

vas trisomi riski-21
16-26 7.7/10,000
27-34 4/10,000
35-39 ~3/1000
40-44 1/100
45-47 ~3/100




Estimated Cumulative Incidence Rates per 1000

<25 25-29 30-34 35-39 40-44 45-49 50-54
Paternal Age, y

http://www.schizophrenia.com/prevention/older.htm
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Monoploidi = bir kromozom
seti (homologlari yok)

Polyploidi= her kromozomun
birden fazla setinin
bulunmasi

Avtopoliploidi: mevcut olan
genomlarin hepsi ayni
tirden gelmesidir

Elma, cekirdeksiz karpuz, muz

Allopoliploidi: mevcut olan
genomlarin bir kismi baska
bir tirden gelmesi
durumudur

Ekmeklik bugday

Fig. 16.22

Normal chromosome complement
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a) Monoploidy
(only one set of chromosomes)

Monoploid
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b) Polyploidy

(more than the normal number of sets of chromosomes)
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. Poliploidi hayvanlarda 6lumcaldar.

e Poliploidy bitkilerde tolere edilir. Bitkilerin tirlesmesinde ve genetik
cesitliliginde 6nemli rol alir.

e Cift numarali poliploidi durumda bitki genelde fertil olur cinkl mayoz

bélinme sirasinda esit segregesyon gerceklesir.

e Tek numarali poliploidi durumunda bitkiler genelde kisir olur ¢lnku
mayosizde segregasyon gerceklesmez.

e Bir cok cekirdeksiz tlr triploidtir.
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http://www.sbs.utexas.edu/levin/bio213/evolution/speciation.html



Cekirdeksiz meyveler neden triploid olur?.



