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Insan Kromozomlar T R O R WY
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 Bir diploid hiicrede 23 cift olarak bulunur. (22 ¢ift JU - 1 M W b
otozom + 1 ¢ift cinsiyet kromozomu)

* Her kromozom Uzerinde, kalitimin fiziksel ve fonksiyonel

i
unitesini olusturan binlerce gen bulunur. " " " " j

 Insan genom projesi yaslasik 20.000 protein kodlayan
gen ve yaklasik 5.000 fonksiyonel RNA bulundugunu
gostermistir.
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RNA vs DNA

Ribose Sugar Deoxyribose Sugar

HOCH, .  OH
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Nucloetide

DNA & RNA '

Guanine Helix of Sugar-Phosphates Guanine g

e One Strand Two Strand \ <
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* DNA - Genetik bilgiyi tasir ‘Lﬁ ¥ 3
. 9. .g . ... Cytosine e . Cyfosin:u 5

* RNA - DNA'da tasinan genetik bilginin proteine cevirisi X A==l i : <
veya gen anlatiminin RNA aracili dizenlenmesi Q C=cC C=c (;k, s
Nucleobases of RNA Nucleobses of DNA %



Genetik

Varyasyonlar

* Kromozomlardaki bir bélgede (lokus) DNA
dizisi bireylerde alternatif sekillerde
bulunabilir (genetik varyasyon)

 DNA’'da ¢ok sayida genetik varyasyonlar var,
ancak bunlarin ¢cogu hastaliklarla iliskili
degil
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Bireyler ve toplumlar arasinda DNA dizi veya yapisindaki
degisimler

G e n et I k Mutasyon (nukleotit dizisinde kalici bir degisim) sebebi

ile olursa = Genetik hastaliklar

Va rya Syo n | a r Polimorfizm (nispeten yaygin varyant) = Genellikle notr

veya hastalikla iliskili

Nadir Varyant = Genellikle dnemi bilinmiyor
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Ayni varyasyonlardan

Gen anlatiminin degisken olmasi

bireyler farkli sekilde EEEEEEIE
etkilenebilir
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Genetik Tani

* Modern genetik uygulamalari ile tim genetik
hastaliklarin teshisi ve tedavisine yonelik

* Prenatal (dogum oncesi) ve Postnatal (dogum
sonrasl) genetik testler
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or blood sample
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DNA Gene chip  Microarray image
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Hangl yontemin
kullaniimasi

gerektigine nasill
karar verilir?

* Hastaliga neden olan bozukluga ait;

* Mutasyon tipine,
* Hastalikla iliskili genlere,

e Saptanma oranlarina gore karar verilir.
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Dizileme temelli

Genetik Analiz P7R temelli
Yontemler]

Hibridizasyon temelli




1st generation (1975-1980) - Maxam-Gilbert &
Sanger Dizileme

2nd generation (1990) = Floresan boyama
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3rd generation (1996) - Kapiler Dizileme

1) Dizileme Temelli
YO nte M ‘ er ;l’:rl]ﬁpg“e]rcir\kzrs:ilt(i)?]: (2008) > Tek molekdil

5th generation (2011) = Tek molekil dizileme
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Next Generation (2012) - Gercek zamanli
goriuntileme




Sanger Dizileme

12 © 4/

o make multiple copies attach a add to four
of a segment primer polymerase solutions
denature dsDNA % 4
using heat - \

5 (6 @

grow complementary denaturate the electrophorese the
chains until termination dye grown chains four solutions
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Next Generation Dizileme
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2) PZR temell;

teknikler

Gercek-zamanl kantitatif PZR (1993)
Yani; Real-Time PCR
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Real-Time PCR
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3- Hibridizasyon

temelli teknikler

DNA mikroarray
in Situ Hibridizasyon
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DNA Mikroarray

Healthy cell
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Hybridization
onto microarray

DNA Microarray

‘ Not present in cells O In normal cells only

O Present in both cells . In pathological cells only

Image By Sagar Aryal, created using biorender.com



Fluorescent in situ hybridization (FISH)




CINIENInEIE

e Gen anlatim analiz yontemlerinin
birbirlerine gore ustlnlukleri veya
sinirliliklari bulunmaktadir.

e Kullanilacak yontemin secimi, genellikle
calismanin amacina ve butcesine gore
belirlenir.
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Farkli Gen Anlatim

Analizlerinin Onemi

e Uygulanan farkl gen anlatimi ¢calismalari,
kompleks biyolojik siireclerin anlasilmasi ve
cesitli hastaliklarin tedavisinde yeni
hedeflerin belirlenmesi

* Bu yontemler ile kesfedilen biobelirtecler
dogrulandiktan sonra klinikte yeni tani ve
tedavilerin gelisimine katki saglamaktadir.
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