KALITIMIN GENEL iLKELERI:
Es Baskinlik, Kan Gruplari
ve Eseye Baglh Kalitim

# Es Baskinlik (Kodominantlik) ve Gok Alellilik: Mendel
genetiginden sapmalar ve alel etkilegimleri.

. Kan Gruplarinin Kalitimi: ABO, Rh ve MN
sistemlerinin genetik temelleri ve kan uyusmazlig.

XY Eseye Baglh Kalitim: Gonozomlar (X ve Y) lizerinde
taginan hastaliklar (Renk Korligt, Hemofili).

62% Soyagaci Analizi: Genetik gegislerin sematik takibi
669 ve problem ¢ozme teknikleri.

[DIKKAT KUTUSU]: Bu ders notu, TYT ve AYT biyoloji
miifredatina uygun olarak; Mendel kurallarinin disindaki kalrtim
bigimlerini ve insan genetigindeki uygulamalarini kapsamaktadir.




Mendel Genetigine Uymayan Durumlar: Eg Baskinlk ve Gok Alellilik

Es Baskinlk (Kodominanthk)

® Tamim: Bir karakteri belirleyen farkl aleller arasinda
baskinlik-gekiniklik iligkisinin bulunmadigi
durumdur.

® Heterozigot durumda her iki alel de fenotipte etkisini
bagimsiz olarak gésterir (Kargim olmaz).

o Ornek: insanda AB kan grubu (A ve B antijenleri
birlikte var) ve MN kan grubu.

Eksik Baskinhk ile Fark: Eksik baskinlikta “ara
fenotip” (Kirmizi x Beyaz = Pembe) olusurken, Es
baskinlikta her iki &zellik de goralGr.
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Cok Alellilik

® Tanim: Bir karakterin popllasyonda ikiden fazla alel
ile belirlenmesidir.

e Kural: Alel sayisi ne olursa olsun, diploit (2n) bir
canli bu alellerden en fazla ikisini tagiyabilir.

e Ornek: insanda kan grubunu belirleyen 3 alel vardir:
A, Bve 0. (A=B> 0).
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o] Ornek Birey: AO
Genotipi (A Fenotipi)
Genotip Gesidi Hesaplama:
n = Alel sayisi olmak (zere;
n(n+1)
2

Genotip Cesidi Sayisi =

J
A\ DIKKAT KUTUSU
DIKKAT: Gok alellilikte formiil popilasyondaki gesitliligi hesaplar. Bir bireyde (haploit degilse) asla ikiden fazla alel |




insanda Kan Grubu Sistemleri: ABO Sistemi

@ Antijen (Agliitinojen) (Agliitinin)
= Alyuvar zarinda bulunan, kan grubuna » Plazmada bulunan, yabanci antijene
adini veren glikoproteindir. karsi Gretilen savunma proteinidir.
Kan Grubu Genotip Antijen (Zarda) Antikor (Plazmada)
| ! n !
A Grubu AA, AO ' Anti-B
L } | —
B Grubu : BB, BO ‘ ’ Anti-A
A A |
AB Grubu AB ‘ Yok
0 Grubu | 00 : ) | Anti-A ve Anti-B

Kan Nakli Prensibi
Alicinin antikorlari, vericinin antijenleri ile savagmamalidir. Cokelme (agliitinasyon) élimciil olabilir.

/\ DIKKAT KUTUSU

DIKKAT: O kan grubu gekinik alel ile tasinir. Bir bireyin O grubu olabilmesi igin her iki
ebeveyninden de O alelini almasi gerekir (Genotip: 00).




Rh Faktoru ve MN Kan Grubu Sistemi

Rh Sistemi ® Rh Pozitif (+) *Onemli Fark:*

o Rh antijeni vardir. Rh(-) bireylerin

Rhesus maymunundan ‘ Genotip: RR veya Rr. (Baskin) ~ Plazmasinda dogal

kesfedilmistir. olarak antikor yoktur;

Alyuvar zarninda Rh antijeni ® Rh Negatif (-) Rh(+) kan ile

varligina gore belirlenir. . Rh antijeni yoktur. kargilagildiginda
Genotip: rr. (Gekinik) sonradan (retilir.
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MN Sistemi

e M ve N alelleri es baskindur.

M N LT
e Genotipler: MM (M grubu), NN (N grubu), MN (MN grubu). b MM, U NN, b MN

Not: Bu antijenlere kars! insan serumunda dogdal antikor olugmaz, bu yiizden kan nakillerinde sorun yaratmaz
ve dikkate alinmaz.
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A\ DIKKAT KUTUSU
DIKKAT: Rh faktoriinii belirleyen gen (R), otozomal baskindir. Negatif fenotip icin genotip kesinlikle ‘




Rh Uyusmazhgi (Eritroblastosis Fetalis)

Gerekli Kosul: Anne Rh(-), Baba Rh(+), Fetiis Rh(+) olmalidir.
(Anne Rh+ ise uyusmazlik asla gériilmez).

Olusum Mekanizmas:

1. Dogum/kanama sirasinda fetiisiin Rh(+) kani anneye geger.

2. Anne bagisiklik sistemi Anti-Rh antikoru dretir.

3. ilk gebelikte genellikle bebek etkilenmez (antikor seviyesi
digtiktir).

4. ikinci Gebelikte: Fetiis yine Rh(+) ise, annenin hafiza hiicreleri
hizla antikor tiretir; antikorlar plasentadan gegip bebegin
alyuvarlarini pargalar.

Sonug: Bebekte kansizlik (anemi), sarlik ve kalici hasar.

Tedavi: Uyusmazlik riski varsa, dogumdan hemen sonra anneye
“Anti-D immiinglobulin” (uyusmazlik ignesi) yapilir.

& DIKKAT: Sorularda dikkat: Babanin Rh(+) olmasi yetmez, fetiisiin de Rh(+) ]

KDJI;:'»:L olmasi gerekir. Baba heterozigot (Rr) ise uyusmazhk riski =~~~




Laboratuvar Uygulamasi: Kan Grubu Tayini

ANALIZ VE YORUMLAMA

- Yontem: Kan damlalan tizerine Anti-A, Anti-B ve Anti-D
(Rh) serumlan damlatilir.

- Yorumlama Kural: Hangi antikor damlatildiginda gokelme
(agliitinasyon) oluyorsa, o antijen kanda var demektir.

'

ORNEK ANALIZi (Goriintiiye Gore):

Anti-A - Cokelme Var (A antijeni var)
Anti-B = Cokelme Var (B antijeni var)
Anti-D - Cokelme Var (Rh antijeni var)

Sonug: AB Rh(+) Kan Grubu.

Diger Olasiliklar:
Higbirinde gtkelme yoksa = O Rh(-);
Sadece Anti-B ve Anti-D ¢okelirse = B Rh(+)

A DIKKAT KUTUSU

DIKKAT: Gokelme (pihtilasma benzeri
goriintil) antijenin varligini




Eseyin Belirlenmesi ve Kromozom Yapisi

* Kromozom Siniflandirmasi:

- Otozom: Vicut 6zelliklerini belirleyen kromozomlar
(insanda 22 cift).

- Gonozom (Esey Kromozomu): Cinsiyeti belirler (1 ift).
« insanda Kromozom Formiilii (2n = 46):

- Digi: 4)14 + XX (Homogametik - Sadece X tasiyan yumurta x ;j x }( K K i(
Uretir).

- Erkek: 44 + XY (Heterogametik - X veya Y tagiyan sperm 9 10 "

dretir).
+ Cinsiyetin Belirlenmesi: N Y !( K % l
- Cinsiyeti belirleyen temel faktér, babadan gelen sperm 13 14 15 16 17 18
hicresinin tagidigi gonozomdur (X mi, Y mi?). k .
- Déllenme sansa bagli oldugu igin kiz/erkek olma ihtimali u K K
her zaman %50°dir. 19 21 '

: 0 xv
A\ DIKKAT KUTUSU (Disi) (Erkek)

DIKKAT: X ve Y kromozomlar tam homolog degildir. Homolog olmayan
bélgelerinde tasinan genler “Eseye Baglh Kalhim” kurallanna gére aktanlir.




I X Kromozomuna Bagl Kalitim: Renk Koérlugu

Kirmizi-Yesil Renk Korliigi (Daltonizm): X kromozomunun Y ile homolog olmayan
boélgesinde gekinik (r) bir genle taginir.

Cinsiyet Genotip Fenotip Durum
Disi (XX) XRXR Saghkh Normal
Disi (XX) XRXT Fenotip saglikl, geni tasir
Disi (XX) XTXT Renk Kori Hasta
Erkek (XY) XRy Saglikl Normal
Erkek (XY) Xy Renk Kérii Hasta

Kritik Kurallar:
» Erkeklerde tek X oldugu icin "Tasiyicilik” yoktur. Geni alan erkek direkt hasta olur.

» Erkek gocuk hastaligi sadece anneden alir (Babadan Y alir).
» Renk kérl bir kiz gocugunun (X'X") babasi kesinlikle hastadir.

A\ DIKKAT KUTUSU
DIKKAT: Hastaligin erkeklerde gérilme ihtimali disilerden daha yiksektir.




X Kromozomuna Bagli Kalitim: Hemofili

Tanim: Kanin pihtilasmasi igin gerekli proteinlerin eksikligi
sonucu kanamanin durmadig kalitsal hastaliktir.

Kalitim Modeli: Renk korltgu ile aymidir (X'e bagli gekinik).

XH: saglikl gen, X: Hemofili geni. A e Blecdiog)

Onemli Noktalar:
o X" X" (Hasta Disi): Genellikle agir seyreder veya letal
(6ldirtci) olabilir.
» Tedavi: Eksik pihtilagma faktorlerinin digaridan enjekte
edilmesiyle hastalar yasamini siirdiirebilir.
* Soyagaci ipucu: Soruda ‘Hemofili’ veya ‘Renk Korligi’
gegiyorsa, ¢6ziim yolu birebir aynidir.

[DIKKAT KUTUSU] ]
A DIKKAT: Hemofili hastalarinda ig kanama riski yiiksektir; kiigiik darbeler bile ciddi sonuglar doj; " "




Y Kromozomuna Bagli Kalitim

Ozellikler:
¢ Y kromozomunun X ile homolog olmayan bélgesinde tasinir.
 Sadece erkeklerde bulunur (Disilerde Y yoktur).

Aktarim Kurali:
» Babadan ogula geger.
¢ Babada varsa tim erkek cocuklarda mutlaka goruldr.
» Baskinlik veya ¢ekiniklik kavrami yoktur (Tek alel etki eder).
Ornekler:
» SRY Geni: Erkek cinsiyet gelisimini (testis olusumu) baglatan temel gendir.
» Balik pululuk, yapisik parmaklilik ve kulak kiliigi (Baz1 kaynaklarda tartismali olsa da
mifredatta Y’ye bagli 6rnekler olarak gecer).

A\ DIKKAT KuTUSU

DIKKAT: Bir soyagacinda 6zellik sadece erkeklerde goriiliiyor ve babadan ogula kes' ="~
geciyorsa Y’ye bagl kalitimdir.




I Akraba Evliligi ve Genetik Riskler

Tanim: Aralarinda kan bag (ortak ata) bulunan kisiler
arasindaki evliliktir.

Biyolojik Risk:

 Akrabalarin gen havuzlan benzerdir.

* Cekinik genlerle taginan hastaliklarin (Kistik fibrozis,
SMA, Orak hiicreli anemi) her iki ebeveyn tarafindan
tasinma ihtimali artar.

* Bu da homozigot ¢ekinik (aa) hasta gocuk dogma
riskini ylkseltir.

Yanlig Bilinenler:
Akraba evliligi hastaligi yoktan var etmez; var olan gizli
(tasiyici) genlerin bir araya gelmesini saglar.

A\ DIKKAT KUTUSU

(aa) (Aa)
0000

Gen Havuzu Gen Havuzu

Ortak Gekinik
Genler Riski )
Akraba Evliligi Riski: Yiksek

Wi arsceanin
S VS :_’Aajix{.kn/]
e
® @ @ & ®
%2523 %S0Aa %25 AA
(Hasta) (Tasmnci) (Saghkl)

DIKKAT: Saglikli gériinen akraba ebeveynlerin (Aa x Aa) ¢ocuklarinin %25 ihtimalle F--*- ==

olabilecegi unutulmamalidir.




Soyagaci Analizi: Semboller ve Temel Kurallar

Tanim: Bir 6zelligin kusaklar boyunca aktarimini gosteren semalardir.

Evrensel Semboller

Kare: Erkek Birey O Daire: Disi Birey
A Dgo Dikey Cizgi: Ebeveyn-
O Yatay Cizgi: Evlilik Bag Coctk ki
. . ii Tarali Birey: Ozelligi Kullanim Amaci: Hastaliklarin takibi,
Fenotipinde Gosteren (Hasta) | genotip tahmini ve aile danigmanhg.

A\ DIKKAT KUTUSU

DIKKAT: Soyagacinda tarali bireyler genellikle gekinik fenotipli olanlardir (otozomal cekinik
ksorularda). Ancak soru kokiine mutlaka bakilmalidir; bazen baskin bireyler taranabil




Soyagaci Cozim Teknikleri (Sinav Taktikleri)

Ve

1. Otozomal Gekinik ise

N 'd

2. Otozomal Baskin ise
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3. X’e Bagl Cekinik ise

* Taral bireylere hemen
‘aa’ yaz.

* Taral olmayanlar ‘A-’
(AA veya Aa) dir.

* ipucu: ‘aa’ ¢ocuklari
varsa anne-baba kesin
Aa'dir.

L
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* Tarali bireyler ‘A~" (AA
veya Aa).

 Tarali olmayanlar ‘aa’
(saglam) dir.

* ipucu: Hasta bir ¢cocugun
ebeveynlerinden en az
biri mutlaka hasta
olmahdir.

J

* Erkeklere XY, Disilere XX
yaz.

* Tarali erkek: XY, Tarali
disi: X"XT.

¢ Kural Kontrolii: ‘Hasta
kizin babasi hasta mi?’,
‘Hasta annenin oglu
hasta mi?’

A
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A\ DIKKAT KUTUSU

DIKKAT: Soruda ‘Otozomal’ diyorsa sadece harf (A,a) kullan. ‘X’e bagl/’ diyorsa mutlaka
| cinsiyet kromozomlari Gzerine yaz (X Uzeri r).




