KROMOZOM YAPISI MUTASYONLARI-AKRABA EVLILIGI-SOYAGACI ANALIZI

[ Etkinlik-1 | Kromozom Yapisi Mutasyonlari-Akraba Evliligi- Soyagaci Analizi Bosluk Dolurma Sorulan

a. genetik yapi b.  kromozom yapisi [4 kromozom sayisi d. delesyon
e. homolog olmayan f. cesitli hastaliklara g duplikasyon h.  inversiyon
i. baglanamamaktadir j. tekrar k. inversiyon I translokasyon
m. akraba evlilikleri n.  biraraya gelme o benzer p homozigot
q. resesif r. akraba evliligi s otozomal resesif hastalik t. otozomal resesif
u.  soyagaci v. fenotipik w. semboller X soyagaclari
y.  ortaya ¢ctkma olasiligini z.  homozigot aa. soy agaci analizi bb.

Asagidaki cimlelerde bos birakilan yerlere gelmesi gereken dogru ifadeleri yaziniz.

1 bir kromozomun yapisinda meydana gelen anormal degisimlere .........c..ccccceeueenee. mutasyonlari denir.

2 bir kromozomun bir pargasinin tekrarlanmasiyla olusan kromozom yapisi mutasyonudur. Bu mutasyon ile agiklanir.

3 kromozomlarda meydana gelen kiriimalarla bir kromozomdan bir pargasinin kaybolmasiyla meydana gelen kromozom yapisi mutasyonudur. Bu mutasyona

4 kromozomlarin yapisinda meydana gelen mutasyonlar ...........ccccceeeveenenne yol agtigi bilinmektedir.

5 kromozom yapisinda meydana gelen mutasyonlar sonucu canlinin sahip oldugu toplam ..........ccceceveriieneennenne degismez.

6 Duplikasyon mutasyonunda Yani bir kromozomdan kopan parganin homolog oldugu kromozoma yapisi sonucu kromozom tzerinde bazi genler duplike yani
......................................... etmis olur.

7 kromozom Uzerinde yer alan bir parganin kopup ayni bolgeye ters baglanmasina ...denir.

8 bir kromozomdan kopan pargalarin homolog olmayan bir bagska kromozoma karsilikli veya karsiliksiz yer degistirmesi olayl mutasyonudur. Bu mutasyon
........................................................... ile agiklanir.

9 transloksyonlar Sadece ........cocceeeeeieiienieniniieenieseieeiee kromtitler arasinda gerceklesmekte ancak bu olay homolog kromozomlarda meydana gelmesi
durumunda krossing-over meydana gelebilir

10 aralarinda kan bagi olan kisiler arasinda gergeklesen evIilikIere .........c..ccoceveeveeneniineiniesiieseenienne denir.

11  Akraba evliliklerinde zararli baskin veya zararli cekinik genlerin.........ccccevevvvieriieneenenieenerienens ihtimallerini artirdigindan dolayi akraba evliliklerin genetik
hastalikliklarin gorilme ihtimali artar.

12 kromozomlarin yapisinda meydana gelen mutasyonlar ile kromozomlarin Gzerindeki ..........ccocoevveveeiieneenenns degisir.

13  Delesyon ilekromozomdan kopan parga bir bagka kromozoma..........cccceevveeeniinieiienieineciescieene

14  bir kromozomdan kopan bir parganin kendi etrafinda 180° déniip ayni kromozoma yapISmasiyla ...........cccceuevreeiererererseseesnerereeenns olayi meydana gelir.

15  bu tarz genetiksel hastaliklarin gérilmesi icin anne ve babada en az bir tane zararli gen bulunmasi gerekir. Akraba kisilerin genetik yapilari

oldugu dustntldiginde bu durumun gergeklesme ihtimali daha yiiksek olur.

16  akraba kisilerin genetik yapilari benzer oldugundan ayni karektere etki gen zararli baskin veya zararli gekinik genlerin yan yana gelme yani
.............................................. hale gelme ihtimali diger evliliklere gore iki kat daha fazladir.

17  Coklu galismalar dogum kusurlari ve anormalliklerin yiiksek bir nedeni olarak akraba evliligi kurmustur. Kognitif anne babalardan resesif genlerin alinma
olasiligindan dolayi akraba evliliginden dogan gocuklarda ..........ccceceevuveveeriiieneeneennennns riski artmaktadir.

18 canliviicudunda gorilen ve nesilden nesile aktarilan bazi 6zellik ve karekterler ...........ccooevveieniiiniinicniennens ile analiz edilir

19  akraba evliliKIeri ......cccceeveriene e ve ¢ok faktorlu kalitim gosteren ozelliklerin olusumunu saglayan genlerin yan yana gelme itimalini
artirdigindan genetiksel hastaliklarin olusma ihtimali cok yuksektir.

20  Klinik genetikte akraba evliligi, ikinci kuzenler veya daha yakin akraba olan iki birey arasinda gercgeklesen evlilikler olarak tanimlanir. Bu durum
................................... ile agiklanir.

21  Soy agaci analizi genetiksel bir 6zelligin délden déle gegisini ve ata dol ile yeni nesillere ortaya gikisini anlatmaya galisan sekile .........ccoocveveviienieennene denir.

22 Bir soyagacinin farkli yonlerini temsil etmek igin bir dizi sembol kullanilir. bir soy agaci gizerken kullanilan bashca ..........cocoeveevenieniiiieiecieen, vardir.

23 Birkag nesilden veriler toplandiktan ve pediagri gekildikten sonra, dikkatli analiz, 6zelligin baskin mi yoksa gekinik mi
oldugunu belirlemenize izin verecektir.

24  genetiksel hastaliklara neden olan genler etkisini fenotipte gosterme bakimindan genellikle .........c.coceeveeeiiieiicieneennenn, genlerdir.

25  soyagaclari genetiksel bir hastaligin yeni dOHErde .........cooeveriereieinininieneeeeeceesee e s e arastirmada kullanilir.

26  soyagaci analizi yapilacak arastirmalarda arastirmalari istenilen genleri tastyan bireylerin ........ccccocvevcievcniceeennns mu heterozigot mu oldugunu arastirmak
icin kullanilir.
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https://en.wikipedia.org/wiki/Autosomal_recessive_disorder

KROMOZOM YAPISI MUTASYONLARI-AKRABA EVLILIGI-SOYAGACI ANALIZI

[ Etkinlik2 | Kromozom Yapisi Mutasyonlari-Akraba Evliligi- Soyagaci Analizi Dogru-Yanlis Sorulari

Asagida verilen ciimlelerden dogru olanlarin bagina ‘D’ yanlig olanlarin basina ‘Y’ harfini yaziniz?
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bir kromozomun yapisinda meydana gelen anormal degisimlere kromozom saysi mutasyonlari denir.

kromozomlarda meydana gelen kirilmalarla bir kromozomdan bir pargasinin kaybolmasiyla meydana gelen kromozom yapisi mutasyonuna inersiyon denir.
Delesyonda kromozomda meydana gelen gen eksikligi ile bazi proteinlerin tretimi geceklesmemesinden dolayi anormallikler olusur

bir kromozomun bir pargasinin tekrarlanmasiyla olusan kromozom yapisi mutasyonudur.

inversiyonla bir kromozomdan kopan parganin homolog oldugu kromozoma yapisi sonucu kromozom tzerinde bazi genler duplike yani tekrar etmis olur.
Delesyonla kopan parganin sentromeri oldugu i¢cn hiicre béliinmesi ile yeni hiicrelere gegebilir.

duplikasyon olayr kromozomlarin genetik yapisi degismez.

bir kromozomdan kopan bir parganin kendi etrafinda 180° déniip ayni kromozoma yapismasiyla translokasyon olayi meydana gelir.

Delesyon olayinda kromozomdan kopan parga bir bagka kromozoma baglanamaktadir.

bir kromozomdan kopan pargalarin homolog olmayan bir baska kromozoma karsilikl veya karsiliksiz yer degistirmesi olayr mutasyonudur.

kromozom Uzerinde yer alan bir parganin kopup ayni bolgeye ters baglanmasina inversiyon denir.

aralarinda kan bagi olmayan kisiler arasinda gergeklesen evliliklere akraba evlilikleri denir

insan kromzomlarinda meydana gelen delesyonlar fiziksel ve zihinsel gelisme geriligine yol agmaktadir.

bu tarz genetiksel hastaliklarin gértilmesi igin anne ve babada en az bir tane zararli gen bulunmasi gerekir. Akraba kisilerin genetik yapilari benzer oldugu

distinuldigiinde bu durumun gergeklesme ihtimali daha yiiksek olur.

akraba kisilerin genetik yapilari farkh oldugundan ayni karektere etki gen zarli baskin veya zararli gekinik genlerin yan yana gelme yani homozigot hale gelme
ihtimali diger evliliklere gore iki kat daha fazladir.

Akraba evliliklerinde zararli baskin veya zararl gekinik genlerin bir araya gelme ihtimallerini artirdigindan dolayi akraba evliliklerin genetik hastalikliklarin
gorilme ihtimali azalir.

kedi miyavlamasi adiyla bir sendrom kromozom Uzerinde bir bolgenin kaybolmasiyla fenotipte etkisini gésteren kromozom yapisi mutasyonudur. Bu durum
delesyonla agiklanmaktadir.

transloksyonlar dadece homolog olmayan kromtitler arasinda gerceklesmekte ancak bu olay homolog kromozomlarda meydana gelmesi durumunda
krossing-over meydana gelebilir.

genetiksel hastaliklara neden olan genler etkisini fenotipte gésterme bakimindan genellikle resesif genlerdir. Bu tur evliliklerde bu genlerin homozigot resesif
olma ihtimali artigindan genetiksel hastaliklarin gérilme ihtimali artar.
delesyonlarin en tipik 6rnegi olup 5.kromomun kisa kolunda meydana gelen bir mutasyondur.

akraba evlilikleri otozomal resesif ve gok faktorlu kalitim gosteren 6zelliklerin olusumunu saglayan genlerin yan yana gelme itimalini artirdigindan genetiksel
hastaliklarin olusma ihtimali ¢ok disuktar.

Arkaraba evliliginde hastalikli genleri tasiyan kromozomlarin bir araya gelme ihtimali azalir.

Soy agaci analizi genetiksel bir 6zelligin doélden dole gegisini ve ata dol ile yeni nesillere ortaya gikisini anlatmaya galisan sekile soyagaci denir.

soyagaci analizi yapilacak arastirmalarda arastirmalari istenilen genleri tasiyan bireylerin dominant oldugu mu reses oldugunu arastirmak igin kullanihir.
soyagaclari genetiksel bir hastaligin yeni déllerde ortaya gikma olasiligini arastirmada kullanihir.

canli viicudunda gorilen ve nesilden nesile aktarilan bazi 6zellik ve karekterler akaraba evlilikleri ile analiz edilir.

Klinik genetikte akraba evliligi, ikinci kuzenler veya daha yakin akraba olan iki birey arasinda gergeklesen evlilikler olarak tanimlanir.

Akraba evliliklerin hastalikli dominant genleri tasiyan bireylerin bir arya gelme ihtimali artar.

Bir soyagacinin farkli yonlerini temsil etmek igin bir dizi sembol kullanilir. Asagida bir soy agaci gizerken kullanilan baslica semboller yoktur.

canli viicudunda gorilen ve nesilden nesile aktarilan bazi 6zellik ve karekterler soyagaglari ile analiz edilir. Soy agaci analizi genetiksel bir 6zelligin délden doéle
gecisini ve ata dol ile yeni nesillere ortaya gikisini anlatmaya c¢alisan sekile soyagaci denir.

kromozom yapisinda meydana gelen mutasyonlar sonucu canlinin sahip oldugu toplam kromozom sayisi degisir.

kromozom yapisi mutasyonlari olarak: delesyon, duplikasyon, tranlokasyon, inversiyon ornek olarak gosterilebilir.

kromozomlarin yapisinda meydana gelen mutasyonlar ile kromozomlarin tizerindeki genetik yapi degisir.

Cri cat Delesyonda mutasyonlarin olusumuyla dogan insanlar kedi sesine benzer bir aglama bigimine sahip olup ¢esitli anormallikler gosterirler.

kromozomlarin yapisinda meydana gelen mutasyonlar gesitli hastaliklara yol actigi bilinmektedir.
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KROMOZOM YAPISI MUTASYONLARI-AKRABA EVLILIGi-SOYAGACI ANALIZi

m Kromozom Yapisi Mutasyonlari-Akraba Evliligi- Soyagaci Analizi Sekil Yorumlama

Asagida verilen sorulari yanda verilen sekli tamamlayarak cevaplayiniz?

Bazi sorular Bazi kromozom yapisi mutasyonlari

Harflerle gosterilen olaylarin isimlerini yaziniz?

1. bir kromozomun bir pargasinin tekrarlanmasiyla olusan kromozom yapisi A o I ay| B I
mutasyonudur. o ay

-~

2. kromozomlarda meydana gelen kirilmalarla bir kromozomdan bir
pargasinin kaybolmasiyla meydana gelen kromozom yapisi mutasyonudur

3. Kopan parganin sentromeri olmadigi hiicre bélinmesi ile yeni hiicrelere

P
(T

gegcemez.
4. kromozom Uzerinde yer alan bir parganin kopup ayni bolgeye ters
baglanmasina denir.

5. bir kromozomdan kopan bir parganin kendi etrafinda 180° déniip ayni

aaita
Lolamane

kromozoma yapismasiyla inversiyon olayi meydana gelir.

“ﬁ ....n...._b

6. bir kromozomdan kopan pargalarin homolog olmayan bir baska
kromozoma karsilikli veya karsiliksiz yer degistirmesi olayl mutasyonudur.

7. homolog olmayan kromtitler arasinda gergeklesmekte ancak bu olay C O I aYI D o I ayl
homolog kromozomlarda meydana gelmesi durumunda krossing-over | : ] '
meydana gelebilir.

8. Yani bir kromozomdan kopan parganin homolog oldugu kromozoma
yapisi sonucu kromozom uizerinde bazi genler duplike yani tekrar etmis
olur.

9. Kromozomda meydana gelen gen eksikligi ile bazi proteinlerin tretimi

TR
i

!
e PR
Pl

geceklesmemesinden dolayi anormallikler olusur.

10. kedi miyavlamasi adiyla bir sendrom kromozom uzerinde bir bolgenin

yTH

kaybolmasiyla fenotipte etkisini gésteren kromozom yapisi
mutasyonudur.

11. en tipik 6rnegi olup 5.kromomun kisa kolunda meydana gelen bir
mutasyondur. Bu mutasyonlarin olusumuyla dogan insanlar kedi sesine

benzer bir aglama bigimine sahip olup gesitli anormallikler gosterirler.

[ Etkinlik-a | Kromozom Yapisi Mutasyonlari-Akraba Evliligi- Soyagaci Analizi Sekil Yorumlama

Asagida verilen agiklamalardan soy agaci analizine ait olanlarin sonuna (X), akraba evliligine ait olanlarin sonuna (Y) isaretini yaziniz?

Bazi sorular Caprazlama ornegi
1. canliviicudunda gorilen ve nesilden nesile aktarilan bazi 6zellik ve karekterler soyagaglari ile analiz
edilir.

2. akraba kisilerin genetik yapilari benzer oldugundan ayni karektere etki gen zarli baskin veya zararli
cekinik genlerin yan yana gelme yani homozigot hale gelme ihtimali diger evliliklere gore iki kat daha

fazladir.

3. genetiksel hastaliklara neden olan genler etkisini fenotipte gosterme bakimindan genellikle resesif ‘ ‘
genlerdir. Bu tur evliliklerde bu genlerin homozigot resesif olma ihtimali artigindan genetiksel ‘
hastaliklarin gortlme ihtimali artar.

4. soyagaclari genetiksel bir hastaligin yeni dollerde ortaya gtkma olasiligini aragtirmada kullanilir.

5. otozomal resesif ve gok faktorlu kalitim gosteren 6zelliklerin olusumunu saglayan genlerin yan yana ‘
gelme itimalini artirdigindan genetiksel hastaliklarin olusma ihtimali ¢ok ylksektir. ‘ ‘

6. aralarinda kan bagi olan kisiler arasinda gergeklesen evliliklerde kullanilir. ‘ ‘

7. genetiksel bir 6zelligin dolden déle gegisini ve ata ddl ile yeni nesillere ortaya gikisini anlatmaya ¢alisan
sekile soyagaci denir. ‘

8. bu tarz genetiksel hastaliklarin gérilmesi icin anne ve babada en az bir tane zararli gen bulunmasi
gerekir. Akraba kisilerin genetik yapilari benzer oldugu dustintlduginde bu durumun gergeklesme . ' ‘
ihtimali daha yuksek olur. ‘

9. zararli baskin veya zararl gekinik genlerin bir araya gelme ihtimallerini artirdigindan dolayi akraba
evliliklerin genetik hastalikliklarin gérilme ihtimali artar.

10. uzun bir nesil suiresine sahip tirler galisirken de yararlidir.

11. &zelligin baskin mi yoksa gekinik mi oldugunu belirlemenize izin verecektir. iste izlenecek bazi kurallar.

12. yapilacak arastirmalarda arastirmalari istenilen genleri tagiyan bireylerin homozigot mu heterozigot mu
oldugunu arastirmak igin kullanihr.
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KROMOZOM YAPISI MUTASYONLARI-AKRABA EVLILIGi-SOYAGACI ANALIZi

Kromozom Yapisi Mutasyonlari-Akraba Evliligi- Soyagaci Analizi

Test Sorulari

=
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1.Yukarida verilen mutasyonun adini ve 6zelliklerini
yaziniz)

2. Yukarida verilen mutasyonun adini ve 6zelliklerini
yaziniz)
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3. Yukarida verilen mutasyonun adini ve 6zelliklerini
yaziniz)

4. Yukarida verilen mutasyonun adini ve ozelliklerini
yaziniz)

4

—— s
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5. Yanda verilen mutasyonun adini ve 6zelliklerini
yaziniz)
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