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Kalitim: insanda Cinsiyetin
Belirlenmesi, Soy Agaclar ve

Akraba Evliliginin Genetik
Sonuglari
o Saglkl bir insanin vicut hiicrelerinde 44 viicut kromozomu ve 2 esey D

kromozomu olmak tizere toplam 46 kromozom bulunur; disiler 44+XX, erkekler
44+XY formdliyle gosterilir.

« Anne yumurta hicresine yalniz X kromozomu verebilir (22+X); baba ise spermle e
Xveya Y kromozomu aktarir (22+X veya 22+Y). Bu nedenle bebegin cinsiyetini
babadan gelen sperm belirler.

e XX x XY caprazlamasina gére her dogumda bebegin kiz veya erkek olma
olasiligi birbirinden bagimsiz olarak 13 (%50) oranindadir; 6nceki dogumlar bu

olasiligi degistirmez.

o ESLESTIRME

Kalitimla ilgili kavram ve gésterimleri agiklamalariyla eslestiriniz.

@ 1. 44+XX

a) Saglikh bir disi bireyin vicut
hicresindeki kromozom
dizilimi

b) Bir 6zelligin kusaklar

boyunca ailedeki aktarimini

gosteren sema

@ 2. 44+XY

c) Saglikh géranup gekinik
hastalik alelini yapisinda

bulunduran birey

@ 3. Tastyici birey (Aa)

d) Saglikh bir erkek bireyin
vucut hiicresindeki

kromozom dizilimi

@ 4. Soy agaci (pedigri)

o COKTAN SEGCMELI

Gorselde saglikh bir anne ve babanin esey kromozomlarinin
caprazlanmasi modellenmistir. Bu modele goére asagidaki
¢ikarimlardan hangisi yanlistir?

insanda Esey Kromozomlarinin Gaprazlanmasi (XX x XY)
Disi Ebeveyn: 44+XX
Yumurta: 224X
Erkek Ebeveyn: 44+XY
Sperm: 22+X veya 22+Y

(®) Anneden gelen saglikh
yumurtalarda X kromozomu
bulunur.

@ Onceki dogumlar yeni
bebegin X veya Y alma
ihtimalini degistirir.

Olusabilecek Esey Kromozomu Eslesmeleri

XX Xy XX XY
K1z (%25) Erkek (%25) K1z (%25) Erkek (%25)

Bebegin XX veya XY olmasini
babadan gelen sperm
belirler.

(D) Her dogumda kiz veya erkek
bebek olasiligr %50
duzeyindedir.

o DOGRU MU, YANLIS MI?
Dogru olan ifadelerin yanindaki D kutusunu, yanhs olanlarin
yanindaki Y kutusunu isaretleyiniz.

Saglikli bir erkek bireyin Urettigi sperm hucrelerinde
22+X veya 22+Y olmak Uzere 23 kromozom bulunur.
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Soy agaci semalarinda kare sembolU disi bireyi, daire
sembolu ise erkek bireyi temsil eder.

Orak hucreli anemi, Akdeniz anemisi ve kistik fibrozis
cekinik alelle taginan kalitsal hastaliklardandir.

Cekinik bir 6zelligin cocukta ortaya ¢ikabilmesi icin ilgili
alelin hem anneden hem babadan gelmesi gerekir.
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insanda cinsiyetin esey kromozomlari (XX ve XY) ile nasil belirlendigini caprazlama yaparak
aciklar. - Soy agaci (pedigri) semalarinda baskin, cekinik ve tasiyici (heterozigot) bireylerin
genotiplerini ¢ézumler. - Akraba evliliklerinin kalitsal hastaliklarin ortaya ¢ikma olasihgini

neden artirdigini genetik ilkelerle tartisir.

Soy agaci (pedigri) semalarinda daire (o) disiyi, kare (o) erkegi gosterir; cekinik
(aa) bir birey kiicuk a alellerinden birini annesinden, digerini babasindan
almistir.

Kendisi saglkli goranup ¢ekinik hastalik alelini tagiyan bireylere tasiyici (Aa)
denir; akraba evlilikleri zararl cekinik alellerin bir araya gelerek hasta ¢ocuk (aa)
olusturma riskini artirir.

o BOSLUK DOLDURMA

Bosluklar kutudaki uygun soézciiklerle doldurunuz.

Cbaskm) (gekinik) Csperm) (egey) (tarama) (ta§|y|C|>

1. insanda cinsiyeti belirleyen X ve Y kromozomlarina
esey kromozomu denir.

2. Dogacak bebegin cinsiyetini babadan gelen
hucresi belirler.

sperm

3. Kendisi saglam olup hastalik alelini bulunduran Aa bireylere
tasiyici denir.

4. Kahtsal hastaliklarin buyuk bolumu cekinik alellerle

kusaktan kusaga aktarilir.

5. Kalitsal hastalik riskini belirlemek icin evlilik 6ncesi genetik
tarama yapilir.

e COKTAN SEGCMELI

Gorseldeki soy agacinda ¢ekinik alelle (a) tasinan yapisik kulak
memesi 6zelligini gosteren bireyler boyali olarak verilmistir.
Buna gore numaralanmis 1, 2 ve 3. bireylerin genotipleri
asagidakilerin hangisinde dogru eslestirilmistir?

Soy Agaci (Boyali: Yapistk Kulak Memeli - aa)

Sembol ve Gen Bilgisi

Ayrik kulak memesi: Baskin (4)
Yapisik kulak memesi: Cekinik (a)
Daire: Disi - Kare: Erkek

Boyali (3): Ozelligi gdsteren (aa)

o 1: Heterozigot (Aa) — 2:
Heterozigot (Aa) — 3:
Homozigot ¢ekinik (aa)

© 1: Heterozigot (Aa) — 2:
Homozigot baskin (AA) — 3:
Heterozigot (Aa)

1: Homozigot baskin (AA) —
2: Heterozigot (Aa) — 3:
Homozigot ¢ekinik (aa)

@ 1: Homozigot cekinik (aa) —
2: Heterozigot (Aa) — 3:
Homozigot baskin (AA)

e KISA CEVAP

Gorselde saghkh bir disi ve erkek bireyin viicut hiicrelerindeki
kromozom dagilimlari verilmistir. Mayoz béliinme sonucu olusan
yumurta ve sperm hiicrelerinin kromozom formullerini yaziniz.

saglikli Disi Birey (2n = 46)
Vilcut Hiicresi: 44+XX

Saglikh Erkek Birey (2n = 46)
Viicut Hiicresi: 44+XY

[ Mayoz — Yumurta Hiicresi (n = 23): ? J [ Mayoz - Sperm Hiicreleri (n = 23): 7 J

Disi bireyin yumurta hiicresi 22+X; erkek bireyin sperm
hucreleri ise 22+X veya 22+Y seklindedir.
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o TABLOYU TAMAMLA

Gorselde cekinik bir hastalik aleli (a) bakimindan ti¢ farkh
genotip karti verilmistir. Kartlardaki bireylerin genotip yapisini,
dis goruntisiinu ve ¢ocuklarina hastalik aleli aktarma durumunu
yazarak tabloyu tamamlayiniz.

1. Kart - Genotip: AA

2. Kart - Genotip: Aa

3. Kart - Genotip: aa

iki baskin alel tasir. Biri baskin iki alel tasir. Iki gekinik hastalik aleli tagir.

Hastalik aleli (a) bulundurmaz. Dis géruintiste saglamdir. Hastalik etkisini gosterir.

Genotip . Dis Gériinus ve Alel

Karti (ST Aktarimi

1. Kart (AA) Homozigot baskin Saglikhidir; hastalik aleli tagimaz

2. Kart (Aa) Heterozigot Saghkh g?runur; a alelini
(tasiyici) aktarabilir

3. Kart (aa) Homozigot cekinik Hastadir; cocuklarina a aleli

aktarir

o GCOKTAN SEGMELIi - DUSUN

Gorseldeki grafikte akraba evliligi oraninin yiiksek oldugu K
bélgesi ile dusiik oldugu L bélgesinde cekinik kalitsal
hastaliklarin gériilme sikhgi karsilastiriimistir. Grafige ve kalitim
ilkelerine gore asagidakilerden hangisine ulasilamaz?

K ve L Bolgelerinde Akraba Evliligi ve Gekinik Hastalik Sikiigi

L BBIgesi (Akraba Eviiligi Diisiik)
@D +astaiik (aa) Orant: Dilsiik

Ayni cekinik alelin bulusma olasigi azdir

Cekinik Hastalik (aa) Orani: Yiiksek

K Bolgesi (Akraba Eviiligi Yiksek)
Ortak atadan gelen a alelleri sik bulusur

@ Akrabalarda ayni cekinik G Akraba evliligi DNA dizilimini
hastalik alelini tagima bozarak yeni hastalik geni
ihtimali yuksektir. Uretir.

@ K bélgesinde cekinik (aa)
birey dogma olasihgi L'den
fazladir.

Genetik danismanhk K
bolgesindeki hastalik riskini
belirler.

e KISA CEVAP - DUSUN

Gorseldeki iki kusakli soy agacinda cekinik bir 6zelligi gésteren
bireyler boyalidir. Boyali olmayan K ve L bireylerinin bu 6zellik
bakimindan kesinlikle heterozigot (Aa) olmasinin nedenini
aciklayiniz.

iki Aileli Soy Agaci Kesiti (Boyali Bireyler: aa)

1. Aile: Saglam Ebeveyn K - Boyali Gocuk
K(saglam) x Es (Saglam) — Gocuk: aa (Boyal)

Gocuktaki “a” alellerinden biri K'dendir.

2. Aile: Boyali Anne (aa) - Saglam Gocuk L

Anne (aa) x Baba ~» Cocuk L (Saglam)

Anne (aa) gocuguna mutlaka “a” aleli aktanir.

K'nin cocugu aa oldugu icin K'de, L'nin annesi aa oldugu

icin L'de cekinik (a) aleli vardir.

@ AGIK UGLU - DUSUN

Gorseldeki panoda akraba evliligi ve genetik tarama testleriyle
ilgili bilgiler verilmistir. Bir 6grencinin “Akraba evliligi yapan her
ciftin cocugu kesinlikle hasta dogar; akraba olmayanlarin ¢ocugu
ise hi¢ hasta olmaz.” s6zlindeki iki hatay duzeltiniz.

Akraba Evliliginde Risk Durumu Akraba Olmayan Ciftler ve Tarama
Ortak atadan gelen cekinik alellerin (a)

bir araya gelme (aa) olasihi yikselir.

Kan bag olmayan iki kisi de tesadiifen
ayni hastaligin tagiyicisi (Aa) olabilir

Tasiyici giftte (Aa x Aa) risk %25'tir. Evlilik 8ncesi genetik tarama énerilir.

Akraba evliligi riski artirir ama kesin degildir; tasiyici

ciftlerin de hasta cocugu olabilir.
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Q SIRALAMA

Gorseldeki akis semasinda c¢ekinik bir 6zelligin izlendigi soy agaci
sorusunu ¢6zme basamaklari verilmistir. Bu ¢6ziim adimlarini
1'den 5'e kadar dogru sirayla numaralandiriniz.

1. Adim 2. Adim 3.Adim 4. Adim
Sembolleri Tani Boyalilara aa Yaz a'lari Dagit Tasiyici: Aa Saglam Gocuk

@ Soy agacindaki daire (disi), kare (erkek) ve boyali (cekinik 6zellik)
sembollerinin incelenmesi

@ Boyali olarak gosterilen bitun gekinik fenotipli bireylerin
Uzerine hemen aa genotipinin yazilmasi

@ Boyali (aa) bir ebeveynin dis géruintsi saglam olan butin
¢ocuklarina Aa (tastyici) genotipinin verilmesi

Genotipi aa olan ¢ocugun kucuk a alellerinden birini

< annesinden, digerini babasindan aldiginin belirlenmesi

@ Boyali olmayan ancak aa ¢ocuk sahibi olan anne ve babanin
genotipinin Aa (tastyici) olarak yazilmasi

@ GCOKTAN SECMELI

Gorselde cekinik alelle tasinan Akdeniz anemisi bakimindan
tasiyici (Aa) olan anne ve babanin ¢caprazlama tablosu verilmistir.
Bu ailenin dogacak cocuklariyla ilgili asagidaki ifadelerden
hangisi dogrudur?

iki Tastyici Ebeveynin Caprazlanmasi: Aa (Anne) x Aa (Baba)
AA (%25) aa (%25)
saghikh Hasta Birey
Hastalik aleli yok Homozigot gekinik

@ Cocuklarin tasiyici (Aa) olma Anne ve baba hasta oldugu
olasihgr %75 dizeyindedir. icin saglam ¢ocuk dogma
ihtimali yoktur.

@ Cocugun saglikl olma

Aa (%25) Aa (%25)
saghiki gériiniir

Tasiyic (Heterozigot)

saghki gériiniir
Tasiyicl (Heterozigot)

(© Gocuklarin saf d6l baskin
(AA) olma olasiligi % olasilig %, hasta olma

oranindadir. olasilg %’tﬂr.

@ SIFRELi KELIME

Ipuglarindaki kavramlari kutulara yaziniz. Turuncu kutulardaki
harflerle X ve Y cinsiyet kromozomlarinin genel adini bulunuz.

ALEL
unHanneEn
MELEE
MUMUREE

Turuncu kutulardaki harfler yukaridan asagiya:
ESEY

Bir karakteri kontrol eden gen cesitlerinden her biri
Kalitsal hastalik genini gizli bulunduran birey
Biri baskin biri cekinik alel tasiyan birey: ___ dol

Disi bireyde olusan 22+X formullu Greme hiicresi

@ COKTAN SEGCMELI - DUSUN

Cekinik alelle (a) tasinan kistik fibrozis hastaligi bakimindan

hasta (aa) bir anne ile hastalik alelini hi¢ tasimayan saglikh (AA)

bir babanin ¢ocuklari diinyaya gelecektir. Bu ailenin dogacak

cocuklariyla ilgili asagidakilerden hangisi dogrudur?

@) Gocuklarin % olasilikla hasta @ Gocuklarin tamami saglikls
gorundr ancak tastyici (Aa)

(aa) dogma riski vardir. olur.

© Kiz ¢gocuklarin tamami hasta, @ Cocuklarin higbirinde cekinik
erkek ¢cocuklarin tamami hastalik aleline (a)
saghkh olur. rastlanmaz.
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