TEMEL GENETiK KAVRAMLAR

Her 100 canli dogumun 3-4’iinde genetik veya genetik dist nedenlere bagli major
dogumsal anomaliler goriilmektedir. Dogumsal anomalilerin ¢evresel nedenlerle olusanlar1 daha
iyl anlasilmigken genetik faktorler hala ilgi ¢ekici bir calisma alani olmaya devam etmektedir.
Insan genom projesinin sonuglanmasiyla genetik hastaliklara dair bilgilerimiz artmis olmakla
birlikte genetik hastaliklarla ilgili cevaplanmasi gereken sorularin ¢ogu hala yanitsizdir.

Genetik bilgi insan hiicre ¢ekirdegi i¢inde daginik halde bulunan DNA (deoksiriboniikleik
asit) iplik¢igi tizerindedir. Fonksiyonel bir iirlin kodlayan (RNA, protein) DNA birimine gen
denir. DNA’nin oldukea biiyiik bir boliimii kodlamayan DNA ve tekrarlayan DNA dizilerinden
olusmakta ancak %1,5’1 aktif gen kodlamaktadir. Hiicre boliinmesi sirasinda daginik DNA
iplik¢igi paketlenerek kromozomlar: olusturmaktadir. Saglikli her insanin hiicre ¢ekirdeginde
normalde 23 ¢ift olarak diizenlenmis 46 kromozom bulunmaktadir. Bu kromozomlardan ilk 22
cifti otozomal kromozomlar olarak adlandirilirken diger iki kromozom (X ve Y kromozomu)
cinsiyet kromozomu (gonozomal kromozomlar) olarak adlandirilmaktadir.

Genomik yapida (DNA, RNA) meydana gelen degisikliklere mutasyon denmektedir.

Bir canlinin anne ve babasindan miras aldigi DNA ya bagli karakterlere kalitim, kusaktan kusaga
iletilen bu aktarimin ve bunun gen diizeyinde ifadesi sonucunda olusan kaliplara da kalitim
kaliplar: adi1 verilir. Bir canlinin g6z rengi, sa¢ rengi, boyu gibi 6zellikleri o canlinin fenotipi,
ona aktarilmis olan tiim genetik materyal da o canlinin genotipidir. Ozelliklerimizi belirleyen
kromozom fizerindeki genler biri anneden, biri babadan gelen iki kopya halinde bulunur ki;
bunlardan her birine allel denir. Canlinin genotipindeki tasidig karakterler agisindan baskin olan
genler dominant (baskin), etkisini gosteremeyen genler ise resesif (¢cekinik)genlerdir.

Kalitim kaliplari ; Otozomal resesif kalitim, Otozomal dominant kalitim, X’e bagl kalitim gibi
basliklar altinda incelenmektedir.

Otozomal resesif kalittm: hastalifin ortaya ¢ikmasi icin her iki gen kopyasinda da mutasyon
olmasi gerekiyorsa resesif (gekinik) kalitim séz konusudur. Tek bir kopyada mutasyon
taginiyorsa o birey, hastalik agisindan tasiyict kabul edilir.

Otozomal dominant kahtim; tek bir mutant allelin hastalifin ortaya ¢ikmasini sagladigi

durumlarda dominant (baskin) kalittmdan soz edilir.



X’e bagh kalitim: cinsiyet kromozomu olarak kadinlarda iki tane X kromozomu; erkeklerde bir
X ve bir Y kromozomu bulunur. Erkeklerde bulunan Y kromozomu olduke¢a kiiciiktiir ve erkek
cinsiyetini belirleyen genler disinda ¢ok az gen tasir. X kromozomu lizerinde bulunan genlere

bagli aktarilan hastaliklarda X’e bagl kalitimdan s6z edilir.



