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ÖNSÖZ

Biyolojik çeşitliliğin ve canlıların kalıtsal yapısının ve anlaşılmasında önemli rolü olan 
genetik temel bir bilim alanıdır. Bu bilim alanı, sadece beşeri hekimlikte veya botanik-
te değil; veteriner hekimlik bilimlerinde özellikle hayvan sağlığı, hastalıkların genetik te-
melleri, hayvan ıslahı ve popülasyon genetiği gibi birçok alanda kritik bir yol göstericidir. 
Biyoteknolojide yaşanan ilerlemelerle birlikte genetik bilgi, günümüzde veteriner hekim-
liğin klinik, tanısal ve araştırmaya dayalı tüm alanlarına entegre olmuş; modern hayvancı-
lığın sürdürülebilirliğinde göz önünde bulundurulması gereken bir araç hâline gelmiştir.

Genetik biliminin veteriner hekimlikte daha iyi kavranabilmesi ve bu bilimin uygu-
lama alanının genişlemesine katkı sağlamak amacıyla hazırlanan “Veteriner Genetiğin 
Temelleri” adlı eser; veteriner sağlık programı önlisans öğrencilerine, veteriner fakültesi 
lisans ve lisansüstü öğrencilerine, araştırmacılara ve sahada çalışan veteriner hekimlere 
yönelik olarak, genetiğin  temel ilkelerini veteriner hekimlik perspektifiyle sunmayı he-
deflemektedir. Kitap; genetik biliminin tarihinden başlayarak hücre biyolojisi, kalıtım me-
kanizmaları, moleküler genetik süreçler, epigenetik mekanizmalar, kalıtsal hastalıklar ve 
popülasyon genetiği gibi birçok temel konuyu içeren, kuramsal ve uygulamaya yönelik 
içeriklerle oluşturulmuştur.

Bu eserin, Türkiye’de gelişmekte olan veteriner genetik bilimine katkı sunacağına; hay-
vancılık sektörünün genetik açıdan bilimsel temelli gelişimini destekleyeceğine ve ve-
teriner hekimliğin farklı alanlarında çalışan profesyoneller için güvenilir bir kaynak teşkil 
edeceğine inanmaktayız. Kitap ayrıca, farklı disiplinleri bir araya getirerek multidisipliner 
bir anlayışı desteklemeyi ve yeni nesil araştırmalara temel oluşturmayı amaçlamaktadır.

Eserin hazırlanma sürecinde değerli bilgi ve deneyimlerini paylaşan tüm bölüm ya-
zarlarımız ve onlara destek olan aile bireyleri ile kitabın fikir aşamasından yayımlanma 
sürecine kadar akademik bir titizlikle destek veren Akademisyen Yayınevi’ne en içten te-
şekkürlerimizi takdim ediyoruz. Bilgiye ve bilime duyduğumuz inançla, bu ortak emeğin, 
ülkemizde veteriner genetik biliminin gelişimine katkı sağlaması en büyük temennimizdir.

Saygılarımla,

Editör 
Doç. Dr. Deniz DİNÇEL 

Bursa Uludağ Üniversitesi 
Veteriner Fakültesi Genetik AD. 

08.04.2025
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1

B Ö L Ü M

1GENETIK TARIHI VE TEMEL 
KAVRAMLAR ILE GENETIĞE GIRIŞ

Zafer USTA 1

GIRIŞ

Genetik, canlıların kalıtımını ve özelliklerinin nasıl kuşaktan kuşağa geçtiğini 
inceleyen bir bilim dalıdır. Bu alandaki çalışmalar, antik çağlardan günümüze 
kadar uzanan zengin bir tarihe sahiptir. İlk bakışta, genetik biliminin 19. yüz-
yılda Mendel’in bezelye deneyleriyle başladığı düşünülse de, kalıtımın doğa-
sına dair fikirler çok daha öncelere dayanmaktadır. Antik Yunan’dan başlayan 
düşünceler, özellikle Hipokrat’ın kalıtım ile ilgili teorileri, genetik biliminin ilk 
tohumlarını atmıştır. Ancak, Mendel’in sistematik gözlemleri ve kalıtımın te-
mel yasalarını ortaya koyması, modern genetiğin doğuşunun en önemli dönüm 
noktalarından biridir.

19. yüzyılın sonlarından itibaren genetik bilimi, biyoloji ve diğer bilimler-
le birleşerek hızla gelişim göstermiştir. 20. yüzyılın başlarında, kromozomların 
geçişi, genin varlığı ve DNA’nın yapısı gibi temel kavramların keşfi, genetiğin 
evriminde devrim niteliği taşımaktadır. Gregor Mendel’in yasalarının yeniden 
keşfi, bu dönemde bilim insanlarının dikkati üzerine çekmiştir. Özellikle, Tho-
mas Hunt Morgan’ın kromozom teorisiyle birlikte genetik bilimi, verilere dayalı, 
deneysel bir temele oturmuştur. 1953 yılında James Watson ve Francis Crick ta-
rafından DNA’nın çift sarmal yapısının keşfi, genetik alanını köklü bir biçimde 
değiştirmiş ve biyolojik süreçlerin anlaşılmasında yeni bir çığır açmıştır.

Genetiğin tarihçesi, sadece bilimsel bulguların birikimiyle sınırlı kalmamış, 
aynı zamanda pek çok etik, toplumsal ve kültürel tartışmayı da beraberinde ge-

1 Dr. Öğr. Üyesi, Burdur Mehmet Akif Ersoy Üniversitesi, Veteriner Fakültesi, Zootekni ve Hayvan 
Besleme Bölümü, Genetik AD., zusta@mehmetakif.edu.tr, 0000-0003-2766-2349
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katılmak kaçınılmaz olacaktır. Bu perspektif, genetiğin evriminin sürdürülebilir 
bir şekilde ilerlemesine olanak tanıyacak, aynı zamanda insanlık için daha sağ-
lıklı ve adil bir gelecek inşa etme yolunda temel bir zemin oluşturacaktır.

KAYNAKLAR
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B Ö L Ü M

2HÜCRE ORGANELLERI VE 
MEMBRAN YAPISI

Asuman ÖZGÖZ 1

GIRIŞ

Hücre, tüm canlıların en küçük biyolojik birimidir ve genetik materyali barındı-
ran, metabolik aktiviteleri düzenleyen çeşitli organellere sahiptir. Bu organeller 
ve onları çevreleyen membranlar sayesinde karmaşık biyolojik süreçleri gerçek-
leştirir. Organeller hücrenin normal fonksiyonlarını yerine getirmesinde önemli 
roller üstlenir. Veteriner genetik açısından hücre organelleri, genetik materyalin 
korunması, protein sentezi ve hücresel düzenin sağlanması bakımından büyük 
bir öneme sahiptir. Bu bölümde, hücre organellerinin yapısı, işlevleri ve hücre 
membranının özellikleri detaylı bir şekilde ele alınacaktır (1-3).

NUKLEUS (ÇEKIRDEK)

Nukleus, ökaryotik hücrelerin en büyük organeli olup genetik materyalin (DNA) 
bulunduğu bölgedir. Hücre bölünmesi, gen ekspresyonu, DNA replikasyonu ve 
DNA onarımı gibi kritik ve temel süreçler burada gerçekleşir. Bu nedenle ökar-
yotik hücrelerin yönetim merkezi olarak kabul edilir. Nükleus, çift katmanlı bir 
membranla (nükleer membran / zar) çevrilidir. Dış membran, stoplazmaya ba-
kan yüzeyinde endoplazmik retikulum ile bağlantılıdır, iç membran ise nükleus 
iç iskeleti olan nükleer lamina ile temas halindedir. Nükleer lamina, nükleer za-
rın iç yüzeyinde bulunan ve lamin proteinlerinden oluşan destekleyici bir ağdır. 
Nükleusun şeklini korur ve kromatin organizasyonunda rol oynar. Hücre bö-

 1 Doç. Dr., Kastamonu Üniversitesi, Tıp Fakültesi, Dahili Tıp Bilimleri, Tıbbi Genetik AD.,  
aozgoz@kastamonu.edu.tr, ORCID iD: 0000-0003-4018-5807
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ve lipidleri sindiren birçok enzim içeren lizozomun, bunların serbest kalmasıyla 
oluşacak zararlı etkilerden hücreyi koruması; nükleusun genetik materyali içer-
mesi ve transkripsiyonun gerçekleştiği yer olması, tüm hücre organellerinin hüc-
renin yaşamı için olan önemine sadece küçük örneklerdir (61).
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Hücrelerin en önemli özelliği; yaşamın devamlılığı için gerekli olan kendi baş-
larına üreme yetenekleridir. Tek hücreli bir bakteriden çok hücreli bir memeliye 
kadar tüm canlı organizmalar varlığını bu şekilde korumaktadır.

Hücreler önce içeriğini çoğaltıp daha sonra ikiye bölünerek ürerler. Bu çoğal-
ma (büyüme) ve bölünme aşamalarını kapsayan, tüm canlıların üremesindeki 
temel mekanizma “hücre döngüsü” olarak adlandırılmaktadır. Diğer bir deyişle 
hücre döngüsü, bir bölünmenin tamamlanmasından bir sonraki bölünmeye ka-
dar geçen olaylar dizisidir. Tüm hücrelerde hücre döngüsünün her tamamlanı-
şında bir ana hücre ikiye bölünerek iki yavru hücre oluşturur. Yeni oluşan yavru 
hücreler de bağımsız olarak büyür ve bölünür. Hücre döngüsünün en temel gö-
revi, kromozomlarda bulunan DNA’yı kopyalamak ve ardından kopyaları gene-
tik olarak özdeş iki yavru hücreye ayırmaktır (1,2).

Hücreler bölünme sonrası genetik bilgisini bir sonraki nesile eksiksiz olarak 
aktarmalıdır. Bu nedenle hücre büyümesi ve DNA replikasyonu sıkı bir şekil-
de denetlenmelidir. Bölünme aşamasından önce genomunu çoğaltan hücrelerin 
çoğu boyutlarını koruyabilmek için aynı zamanda organellerini ve makromole-
küllerini de çoğaltmaktadır. Hücre döngüsünün bazı özellikleri evrensel olmakla 
beraber, bu mekanizmanın ayrıntıları organizmalar arasında ve belli bir orga-
nizmanın yaşamının farklı süreçlerinde değişiklik göstermektedir. Bu bölümde 
ökaryotik hücre döngüsünün temel mekanizmalarına değinilmektedir (1,3).
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Bazı fiziksel özelliklerin ardışık nesiller boyunca tamamen kaybolup tekrar orta-
ya çıkabileceğini gözlemleyen Gregor Mendel’in çalışmaları (1), genin kalıtımın 
temel birimi olarak tanımlanmasında önemli bir adım olmuştur (2). Mendel’in 
deneylerinin 1900 yılında yeniden keşfiyle birlikte, monogenik, tek genli veya 
Mendeliyen özellikler olarak adlandırılan bazı özelliklerin Mendel kavramla-
rıyla (baskın ve çekinik) anlaşılabileceği fark edilmiştir (3,4). Aşağıda, Mendel 
genetiği ile ilgili yaygın olarak kullanılan bazı temel terimler ve açıklamaları 
verilmiştir.

Gen: Belirli bir protein veya RNA molekülünü kodlayan DNA segmenti gen 
olarak tanımlanmaktadır. Genler, organizmanın biyolojik özelliklerini ve işlev-
lerini belirleyen bilgiyi taşımaktadır. Genetik özellikler, genlerin ifade edilme 
biçimine göre organizmanın fenotipini etkilemektedirler (5).

Lokus: Lokus, bir genin veya genetik belirtecin kromozom üzerindeki fizik-
sel konumunu ifade etmektedir. Her genin belirli bir kromozom üzerinde yer-
leştiği spesifik bir lokusu olmakta ve aynı genin farklı alelleri de bu lokusta bu-
lunmaktadır (6).

Alel: Alel, bir genin alternatif formuna verilen isimdir. Her bireyde bir gen-
den iki alel bulunmaktadır (biri anneden, biri babadan). Aleller aynı genin farklı 
varyasyonlarını temsil etmekte ve bu varyasyonlar bireylerde farklı özelliklerin 
ortaya çıkmasına neden olabilmektedir (7).
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SONUÇ

Bu bölümde Mendel Genetiği üzerine kapsamlı bilgiler yer almaktadır. Gre-
gor Mendel’in bezelye bitkileriyle gerçekleştirdiği çaprazlama deneyleri ve ka-
lıtım ilkelerinin anlatılmıştır. Monohibrit, dihibrit ve trihibrit çaprazlamaların 
tanımlarına ve örneklerine yer verilmiştir. Gen, alel, lokus, genotip ve fenotip 
gibi temel terimler açıklanmış, homozigot ve heterozigot kavramları örneklerle 
desteklenmiştir.

Mendel’in Ayrılma Yasası ve Bağımsız Dağılım Yasası, mayoz bölünme ile 
ilişkili olarak açıklanmıştır. Punnett karesi ile genotip ve fenotip oranlarının gör-
selleştirilmesi hakkında bilgi verilmiştir. Otozomal dominant, otozomal resesif, 
X’e bağlı dominant ve resesif, mitokondriyal kalıtım gibi farklı kalıtım tiplerinin 
detaylarına yer verilmiştir.

Aile içindeki genetik hastalıkların aktarımını görselleştirmek için kullanılan 
yöntemlerin detaylı açıklaması ve sembollerle örneklendirilmesi yapılmıştır.
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Canlılarda fenotipin ortaya çıkışı esnasında, genlerle tayin ettikleri karakterler 
arasındaki ilişkiler gerçekte oldukça karmaşıktır. Genellikle, bir karakterin fe-
notipte ortaya çıkmasından birden fazla gen sorumludur ve bu durumda farklı 
genlerin alelleri arasında etkileşimler rol oynamaktadır. Aynı zamanda bu etkile-
şimler Mendel kurallarına göre beklenen oranlardan sapmalara neden olmakta-
dır. Bir karakterin belirlenmesinde birden fazla genin etkili olduğu durumlarda 
genler arasındaki farklı etkileşimlere ait örnekler verilebilmektedir. Bunlar ara-
sında epistasi, tamamlayıcılık (komplemanterlik), baskılayıcılık (engelleyicilik), 
eklenme (additivite) bulunmaktadır (1).

EPISTASI

Epistasi bir genin, başka bir genin etkisini değiştirerek fenotip üzerinde bir et-
kileşim oluşturduğu durumu ifade etmektedir. Bu etkileşim, genlerin fenotip 
üzerindeki katkılarının yalnızca bireysel etkilerinden ibaret olmadığını, birbirle-
riyle olan ilişkilerinin de önemli olduğunu ortaya koymaktadır. Epistasi, genetik 
varyasyonların fenotipik sonuçlarını anlamada temel bir kavramdır ve özellikle 
kompleks karakterlerin oluşumunda büyük rol oynamaktadır. Epistasi terimi, 
Yunanca “epi” (üstünde) ve “stasis” (durağanlık) kelimelerinden türemiştir. İlk 
kez 1909 yılında William Bateson tarafından kullanılmıştır (2). Genellikle, epis-
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Latincesi “genesis” olan genetik terimi; genlerin yapısını, işlevini ve bu mater-
yalin bir nesilden diğerine nasıl aktarıldığını araştıran bir bilim dalı olarak bi-
linmektedir. Kalıtım bilimi olarak da bilinen genetiğin temelleri 1800’lü yıllarda 
Gregor Mendel’in bezelye çalışmaları ile başladığına önceki bölümlerde deği-
nilmiştir. Mendel’in çalışmalarında çeşitli karakterlerin dölden döle aktarımı-
nın bazı ihtimaller dahilinde gerçekleştiğinin keşfetmesi kalıtıma merak uyan-
dırmıştır. Türk Dil Kurumu tarafından kalıtım “Çevre etkileriyle köklü olarak 
değiştirilemeyen özelliklerin, döllenme sırasında, dişi ve erkeğin kromozomları 
aracılığıyla bir kuşaktan ötekine geçmesi” olarak tanımlanmaktadır.

Tüm canlılar çoğalarak, kendi kalıtım materyallerini yavru döllere aktarmak-
tadır. Böylelikle canlılığın devamı yeni nesil bireyler ile sağlanmaktadır. Hücre 
bölünmesi sırasında (mitoz veya mayoz) kromozom olarak adlandırılan mater-
yalin yeni hücrelere aktarılması; kalıtımın kromozomal düzeyde anlaşılmasına 
olanak sağlamıştır. Kromozomun yapısına bakıldığında DNA ve proteinden 
oluştuğu görülmektedir. Dolayısıyla hangi bileşenin genetik materyal olduğu 
başlarda bilinmemekteydi. Mendel’in çalışmaları ile kalıtım mekanizmasının 
temeline ışık tutmasına karşın; söz konusu çalışmalar başka soruları akıllara ge-
tirmiştir. Böylelikle, Mendel’in kalıtım kurallarından sonra, yeni nesile aktarılan 
kalıtım materyalinin ne olduğu sorusu bilim adamları tarafından araştırılma-
ya başlanmıştır. Bu kapsamda basit yapılı canlılar; bakteri ve viruslar kullanıla-
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hayvancılıkta verim özelliklerinin geliştirilmesine kadar geniş bir alanda önemli 
ilerlemelere olanak sağlamaktadır.
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GIRIŞ

Bilim insanlarının gerçekleştirdiği birtakım deneyler sonunda DNA’nın kalıtım 
materyali olarak tanımlanması ile bu materyalin kimyasal ve fiziksel yapısı me-
rak edilmeye başlanmıştır. Fredrick Miescher (1869) yılında genetik materyalin 
biyokimyasal yapısının belirlenmesi üzerine yapılan çalışmalar sonucu asidik 
karakterdeki bu madde nüklein olarak adlandırılmıştır. Sonrasında Altmann’ın 
1889 yılında bu maddeyi nükleik asit olarak tanımladığı bilinmektedir. Prokar-
yot ve ökaryotlarda genetik materyal olarak iki farklı nükleik asit bulunmakta-
dır. Bunlar Deoksiribonükleik asit (DNA) ve Ribonükleik asit (RNA)’tir. DNA 
birçok canlıda kalıtımdan sorumlu olmasının rağmen, bazı virüslerde genetik 
materyal RNA tarafından oluşturulmaktadır. Araştırmalar sonunda DNA mo-
lekülünün yapısında beş karbonlu bir şeker, azotlu bir baz ve fosfat molekülü-
nün yer aldığı görülmüştür. Kimyasal yapısının yanı sıra fiziksel yapısı da merak 
edilen DNA ve RNA’nın bu özelliklerinin bilinmesi, moleküllerin görevlerinin 
belirlenmesi açısından da önem taşıyordu. DNA’nın üç boyutlu yapısının belir-
lenmesinde; Linus Pauling tarafından DNA’nın alfa-heliks formuna istinaden 
oluşturulan top ve çubuk modelinin (Şekil 1) keşfi (1, 2) ile Rosalind Frankin ve 
Maurice Wilkins’in gerçekleştirdiği X-ışını kristalografi araştırmaları (Şekil 2) 
yol gösterici olmuştur (3, 4).
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SONUÇ

Genetik bilginin saklanması, aktarılması ve işlenmesinde merkezi bir rol oy-
nayan ve yaşamın temel taşı olan DNA henüz tamamı açıklanamamış sırlarla 
dolu bir moleküldür. Çift sarmallı yapısının keşfi, biyoloji ve genetik alanlarında 
devrim yaratmış ve modern bilimde birçok yeniliğin önünü açmıştır. DNA’nın 
fiziksel ve kimyasal özellikleri, farklı formları ve RNA ile olan ilişkisinin açığa 
kavuşturulması, genetik süreçlerin anlaşılmasında önemli ipuçları sunmaktadır.

Yapısal şifrelerin nesiller boyunca korunmasını ve aktarılmasını sağlayan 
DNA replikasyon mekanizması, hem prokaryotik hem de ökaryotik organizma-
larda yüksek derecede hassasiyetle gerçekleşmesine rağmen materyalin çevre-
sel ve hücresel etkilere maruz kalması DNA’da hasarlara yol açabilir. Hücrelerin 
gelişmiş tamir mekanizmaları sayesinde bu hasarla, replikasyon sırasında veya 
sonrasında onarılmakta ve böylelikle genom bütünlüğü korunmaktadır. Bir 
başka genomik materyal olan mitokondriyal DNA, kendine özgü replikasyon 
ve onarım mekanizmaları ile hücresel enerji üretiminin yanı sıra kalıtımda da 
kritik bir rol üstlenmektedir.

Yalnızca kalıtım materyali olarak değil, aynı zamanda canlılığın devamlılığını 
sağlayan dinamik bir yapı olan DNA’nın, keşfinden günümüze kadar olan geliş-
meler bu molekülün önemini sürekli olarak güncel tutmaktadır.
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GIRIŞ

Genetik bilginin yaşam sistem içerisinde DNA’dan fonksiyonel bir proteine akı-
şı olarak adlandırılan merkezi (santral / central) dogma, moleküler biyolojinin 
temelini oluşturmaktadır. Santral dogma süreci; DNA’nın kendisi kopyasını çı-
kardığı replikasyon ile başlayıp, transkripsiyon ve translasyon ile sonlanmakta-
dır (1). Birbiri ile ilişkili bu üç mekanizma oldukça hassas ve kompleks bir yapı 
göstermektedir (Şekil 1).

Şekil 1.  Merkezi (Central) dogma.

Canlı bir organizmanın genetik materyali, nükleik asitler aracılığıyla taşınır 
ve düzenlenir. Bu süreçte prokaryotlar ve ökaryotlar arasındaki yapısal ve işlev-
sel farklılıklar, gen ifadesinin düzenlenmesini etkileyen önemli ölçütlerdir.
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GIRIŞ

Cinsiyetin kalıtımı konusu, organizmalarda bireyin cinsiyetinin (erkek ya da 
dişi) belirlenmesinin genetik temellerini içermektedir. Bu süreç DNA dediğimiz 
genetik materyalin bir nesilden bir sonraki nesile aktarılması mekanizmasına 
dayanmaktadır ve farklı türlerde farklı mekanizmalarla gerçekleşmektedir. Bu 
konunun iyi anlaşılabilmesi için kromozomu, Mendelin bağımsızlık kuramını ve 
mayoz bölünme prensiplerini iyi öğrenmiş olmalıyız.

Kromozom, genetik materyali taşıyan yapılar olup, hücre bölünmesinin profaz 
aşamasında spiralleşip kısalıp kalınlaşmasıyla meydana gelmektedir ve bölünme 
halinde olan hücrede bulunan kromozomda ortalama iki tane kromatid bulun-
maktadır (1). Her canlı türünün yaşam döngüsü tüm hücrelerinde bulunan özdeş 
kromozom sayısıyla belirtilmektedir. Her organizmanın kendisine has kromozom 
sayısı bulunmakta ve her bir tür ve tür içindeki cinsiyetler karakteristik karyotip-
lere sahiptir. Aynı türden olan canlılarda bu kromozom sayısı mayoz bölünme 
sonucunda oluşan yeni gametlerin birleşmesi sonucunda değişmeden dölden döle 
(nesilden nesile) geçmekte ve sabit (genetik mutasyonlar hariç) kalmaktadır (1-3).

 » Mutasyon: DNA diziliminde meydana gelen herhangi bir kalıtsal değişiklik, diğer 
ifade ile genotipte meydana gelen değişimin fenotipe yansımasıdır.

 » Karyotip: Kromozomların morfolojik (büyüklük, sentromer pozisyonu, band 
oluşumu vs.) ve sayı özelliklerine göre belli bir düzen içinde sınıflandırılmalarıdır.
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bazı canlılarda hangi cinsiyette hangi yapı ve şekilde bulunduğu ve iki kromo-
zomun farklılıkları üzerinde durulmuştur. Daha sonra ise bu cinsiyet kromo-
zomları üzerinde bulunan bir hastalıklı genin yeni nesillere aktarılmasının nasıl 
gerçekleştiğini görmüş olduk. Bu kalıtım mekanizmaların ezberlenmesi yerine 
kromozom üzerine harfler konularak, Mendelin ayrılma prensibi ve mayoz bö-
lünme mekanizmasını kullanarak rahatça tespit edilebileceği üzerinde de du-
rulmuştur. Hastalıklı genlerden özellikle X kromozomunda bulunan dominant 
özellikli olanlarda kromozom üzerine büyük harf (XA), resesif özellikte olanlarda 
ise küçük harf (Xa)’ın homozigot durumda gözleniyor ise 2 kromozoma, hetero-
zigot durumunda gözleniyor ise 1 kromozoma yazılarak nasıl bir kalıtım izleye-
ceğini rahatça belirleyebileceğimizi öğrenmiş olduk. Ayrıca cinsiyet kromozomu 
üzerinde bulunmayan fakat canlının cinsiyetine göre bazı karakterlerin gözlenip 
gözlenmeyeceğinin de özellikle cinsiyet hormonları etkisinde olduğu da ayrıca 
anlatılan bir diğer konuyu oluşturmuştur.
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Asuman ÖZGÖZ 1

GIRIŞ

Mutasyon, isim olarak kullanıldığında, bir popülasyondaki bireylerin yüzde 
1’inden daha azında bulunan DNA dizilimindeki bir değişikliktir. Fiil olarak 
kullanıldığında ise, “mutasyon” DNA dizisinin değiştirilmesi sürecini ifade eder 
(1). Mutasyon, başka bir ifadeyle ise, bir genomun bir bölgesinin nükleotid dizi-
limindeki kalıcı bir değişikliktir (2, 3). Mutasyonlar, tek bir DNA bazının değiş-
tirilmesinden; on, yüz, bin, hatta milyonlarca bazın silinmesi (delesyonu) veya 
duplikasyonuna; kromozomların tamamının eksilmesine veya artmasına kadar 
değişen boyutlarda olabilir (1).

Mutasyon, (Hugo de Yeries tarafından 1900 yılında, Mendel’in ilkelerinin 
yeniden keşfi olarak ortaya atılan bir terim) hem bir genin veya kromozomun 
yapısal olarak değiştiği süreç hem de bu sürecin nihai sonucudur (4).

Mutasyon, proteinleri kodlayan veya transkripsiyonu kontrol eden dizileri; int-
ronları; dizi tekrarlarını ve intron çıkarılması ve ekson splicing’i için kritik olan 
diziler dahil olmak üzere genomun herhangi bir bölümünü etkileyebilir. Ancak, 
tüm DNA dizileri eşit derecede mutasyona uğrama olasılığına sahip değildir (1).

Çoğu mutasyon zararlı olsa da, önemli sayıdaki mutasyonların «sessiz» ol-
duğu ve bireyi etkilemediği düşünülmektedir. Nadir durumlarda bir mutasyon 
faydalı bile olabilir ve bir popülasyon içinde hızla yayılma eğiliminde olabilir; 
zararlı değişiklikler ise onları barındıran organizma ile birlikte yok olma eğili-
mindedir (4).

 1 Doç. Dr., Kastamonu Üniversitesi, Tıp Fakültesi, Dahili Tıp Bilimleri, Tıbbi Genetik AD.,  
aozgoz@kastamonu.edu.tr, ORCID iD: 0000-0003-4018-5807
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11EPIGENETIK MEKANIZMALAR

Mehmet Cevat TEMİZKAN 1

EPIGENETIK NEDIR?

Tüm canlılarda proteinler, genlerin ifade olması ile üretilmektedir. Ayrıca bir or-
ganizmanın tüm hücrelerinde aynı genom dizisi bulunmaktadır. Farklı hücreler, 
bulundukları organ ve dokuda kendi görevlerini gerçekleştirerek, organizmada-
ki yaşamının devamlılığını sağlarlar. Ancak farklı hücreler, aynı genoma sahip 
olmalarına rağmen, işlevlerine göre farklı proteinlerin sentezini gerçekleştirirler 
(1). Örneğin; tiroit bezinden tiroksin hormonu sentezlenirken, aynı genoma sa-
hip olan kalp kası hücrelerinde tiroksin hormonu sentezlenmez. Beynin hipota-
lamusundan vazopressin hormonu sentezlenirken, yine aynı genoma sahip olan 
karaciğerde bu hormonun sentezi yoktur. Peki bu durum nasıl gerçekleşmekte-
dir? Epigenetik mekanizmalar tam olarak bu noktada görevlidir.

Epigenetik en basit ifadeyle protein sentezinin kontrol mekanizmasıdır. Epi-
genetik, farklı hücrelerde, ihtiyaca yönelik farklı proteinlerin sentezini sağlaya-
rak veya bir proteinin hücrede aşırı miktarda sentezlenmesine engel olarak etki 
gösterir. Genlerin ifadesi, açılıp kapanarak kontrol altında tutulabilir. DNA’nın 
sarılı olduğu histonlar, transkripsiyon faktörlerine engel olabilir. Sentezlenmiş 
mRNA’lar, sitoplazmada durdurulabilir. Bu mekanizmaların tamamının amacı 
genlerin ifadesini, dolayısı ile proteinlerin sentezini kontrol altında tutmaktır 
(1-4).

Ökaryotlarda epigenetik mekanizmalar temel olarak üç başlık altında 
incelenmektedir.
1 Dr. Öğr. Üyesi, Yozgat Bozok Üniversitesi, Veteriner Fakültesi, Zootekni ve Hayvan Besleme 

Bölümü, Genetik AD., drctemizkan@gmail.com, ORCID iD: 0000-0002-4353-6759
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12GENETIKTE KULLANILAN 
MOLEKÜLER YÖNTEMLER

Esma Gamze AKSEL 1

GIRIŞ

Genetik bilimi, hücresel süreçleri anlamak, hastalıkların genetik temelini be-
lirlemek ve hedefe yönelik tedavi yöntemleri geliştirmek amacıyla moleküler 
düzeyde detaylı analizler yapmaktadır. Genetik çalışmaların temelinde DNA 
ve RNA üzerinde gerçekleştirilen çeşitli moleküler yöntemler yer almaktadır. 
Moleküler biyoloji teknikleri, DNA dizileme, genetik mutasyon tespiti, gen 
ekspresyon profilleme ve epigenetik analizler gibi farklı uygulama alanlarında 
kritik roller üstlenmektedir. Polimeraz Zincir Reaksiyonu (Polymerase chain 
reaction, PCR), genetik analizlerde çığır açan bir yöntem olarak, belirli DNA 
veya RNA dizilerinin çoğaltılmasını sağlayarak genetik materyalin incelenme-
sini mümkün kılmıştır. PCR’nin gerçek zamanlı (Quantitative PCR, qPCR) ve 
ters transkripsiyon (Reverese Transcription-PCR, RT-PCR) gibi versiyonları, 
gen ekspresyon analizleri ve hastalık teşhislerinde önemli uygulamalara sahip-
tir. Dijital PCR (Digital PCR, dPCR) ise daha hassas kantitatif analizler yap-
maya olanak tanımaktadır. DNA dizileme teknolojilerindeki gelişmeler, genetik 
varyasyonların daha hızlı ve kapsamlı bir şekilde analiz edilmesini sağlamıştır. 
Sanger dizileme yöntemi, bireysel gen analizleri için uzun yıllar boyunca stan-
dart yöntem olarak kullanılmıştır. Ancak, Yeni Nesil Dizileme (Next-generati-
on sequencing, NGS) teknolojileri sayesinde artık tüm genom, transkriptom ve 
epigenom analizleri geniş ölçekli olarak gerçekleştirilebilmektedir. Üçüncü nesil 
dizileme (PacBio, Nanopore vs.) yöntemler, uzun okuma kapasiteleri ile geno-
mik analizlerde yeni bir dönemin kapısını açmıştır. Mikroarray teknolojileri ve 

1 Doç. Dr., Erciyes Üniversitesi, Veteriner Fakültesi, Zootekni ve Hayvan Besleme Bölümü, Genetik 
AD., gamzeilgar@erciyes.edu.tr, ORCID iD: 0000-0002-0040-8933
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13KANSER VE GENETIK

Esma Gamze AKSEL 1

GIRIŞ

Kanser, dünya çapında özellikle insan türünde en yaygın hastalıklardan biri 
olup, hayvan türleri üzerinde de ciddi sağlık sorunlarına yol açan genetik bir 
bozukluktur. Kanserin oluşum mekanizması, hücre bölünmesini kontrol eden 
genlerin mutasyona uğraması, hücre sinyal yolaklarındaki mutasyonlar, DNA 
onarım sistemlerinin yetersiz kalması gibi faktörlerle ilişkilidir. Normal şartlar-
da hücreler, belirli bir bölünme kapasitesine sahiptir ve DNA hasarı oluştuğunda 
onarım mekanizmaları devreye girer. Ancak, genetik mutasyonlar bu mekaniz-
maları devre dışı bıraktığında, hücreler anormal şekilde çoğalmaya devam eder 
ve kanser gelişimi tetiklenir.

Kanserin temel sebepleri arasında genetik faktörler, çevresel etmenler ve epi-
genetik değişiklikler yer alır. Kalıtsal mutasyonlar, bazı bireylerin belirli kanser 
türlerine karşı daha yatkın olmasına neden olabilir. Örneğin, BRCA1 ve BRCA2 
genlerinde meydana gelen mutasyonlar, meme ve over kanseri riskini artırmak-
tadır. Ayrıca, toksik kimyasallar, radyasyon, UV ışınlar, viral ve bakteriyel kronik 
enfeksiyonlar gibi çevresel faktörler de DNA hasarına yol açarak kanser oluşu-
munu hızlandırabilir.

Kanserin oluşum süreci genellikle çok aşamalı olup, hücrelerin genetik yapı-
sında kademeli değişiklikler meydana gelir. Proto-onkogenler, hücre büyüme-
sini teşvik eden genlerdir ve mutasyona uğradıklarında onkogenlere dönüşerek 
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uygulanabilmektedir. Hayvancılık sektöründe ise özellikle pet hayvanlarda, at ve 
domuz gibi türlerde varyantların belirlenmesi hem model organizma anlamında 
hemde bireysel sağaltımın gerçekleştirilmesinde önem arzetmektedir.

Kanserin önlenmesi ve erken teşhisi için genetik taramalar, sağlıklı yaşam 
tarzı seçimleri ve çevresel risk faktörlerinden kaçınma büyük önem taşımak-
tadır. Sağlıksız beslenme, çevresel, kimyasal mutajenlere maruziyet ve fiziksel 
mutajenik ajanlara (iyonize ışınlar, radyasyon) uzun süre maruz kalma gibi risk 
faktörleri en aza indirildiğinde kanser gelişme riski de önemli ölçüde azaltıla-
bilir. Sonuç olarak, kanserle mücadelede hem genetik hem de çevresel faktörler 
dikkate alınmalı, bireye özel tıp yaklaşımları ile bireysel farklılıklar göz önün-
de bulundurulmalıdır. Veteriner sahada bilimsel araştırmaların ilerlemesiyle, 
özellikle kansere özgü vakaların kayıt altına alınıp hem genetik analizlerinin 
yapılması hem de prognostik takibinin sağlanması ile gelecekte kanserin daha 
etkili bir şekilde önlenmesi ve tedavi edilmesi mümkün olacaktır.
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14HAYVANLARDA KALITSAL 
HASTALIKLAR VE TEŞHIS

Zafer USTA 1

HAYVANLARDA KALITSAL HASTALIKLARA GIRIŞ

Kalıtsal hastalıklar veya kalıtsal durumlar, sıklıkla genetik bir anomalinin ne-
den olduğu rahatsızlıklardır. Tipik olarak tek bir germ hattı mutasyonundan 
kaynaklanırlar ve bir fenotip deformasyonuna neden olurlar. Alternatif olarak, 
bir üreme popülasyonunda belirli bir kalıtım modelini takip edebilirler. Kalıtsal 
hastalıklar üç genel gruba ayrılabilir: monojenik (mendelian) hastalıklar, kro-
mozomal aberasyonlar ve poligenik (multifaktöriyel) hastalıklar. Monojenik ka-
lıtsal hastalıklar, mendelian kalıtım modelini izleyen tek bir gen mutasyonundan 
kaynaklanır (1).

KONJENITAL ANOMALILERIN ETIYOLOJILERI

Memelilerin temel embriyolojisi ve normal gelişim sürecini bozabilecek yaygın 
etkenler gözden geçirilmiştir. Ortaya çıkabilecek anormal veya kusurlu durum-
lar açıklanmış ve evcilleştirilmiş türlerde bu durumlara dair bazı örnekler sunul-
muştur (2).

Embriyonel gelişimin ve doğuştan anomalilerin oluşumuna ilişkin kavram-
ların anlaşılması için artık ayrıntılı bir embriyogenez planı ortaya koymak daha 
güvenlidir (3).

Doğuştan anomaliler, embriyoloji ve/veya patolojiye dayalı olarak genel ola-
rak gruplara ayrılabilir. Kusurlar tam veya eksik ve sendromik veya sendromik 
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SONUÇ

Çoğu çalışma, ekonomik açıdan önemli özellikler için uzun bir seçilim geçmi-
şine sahip popülasyonlara veya ırklara ve kusurla ilgili özellikler için genetik 
değerlendirmelere odaklanmıştır. Odak, ölüm sonrası operasyonel olan ve doğ-
rudan görsel bir etkiye sahip olan kusurlara yerleştirilmiştir. NgS, at genomu 
ve SNP yoğunluğu gibi teknolojideki gelişmelerle birlikte, araştırmacılar artık 
studbook'lar ve genetik olarak izole edilmiş popülasyonlar içindeki konjenital 
anomalilerin genetik temelini keşfetmek için araçlara sahiptir. İlgi çekici gen-
ler, kusurlarının gelişimi ve istikrarı ile net bir ilişkiye sahip olma eğilimindedir. 
Örnekler arasında toynak, uzuv büyümesi ve gelişiminden sorumlu genler bu-
lunur. Konjenital anomalilerin ontogenisinde yer alan genetik mekanizmalar ve 
yolların daha iyi anlaşılması ve daha fazla iş birliği, daha iyi üreme stratejilerine 
ve at konjenital anomalilerinin daha iyi etik yönetimine yol açacaktır. Konjeni-
tal anomalilerin genetik temelini araştırmak için daha fazla araştırmaya ihtiyaç 
vardır. Atlarda eğri topuklar, bozuk bacaklar vb. gibi kusurların altında yatan 
bazı genetik varyantların aile ve soyağacı haritalaması yapılarak ve tüm genom 
dizilimi ile desteklenerek keşfedilmesi beklenmektedir (22). Genom çapında 
ilişki bulgularının ve teknolojilerinin doğruluğunu, güvenilirliğini ve klinik öl-
çeklenebilirliğini değerlendirmek için daha fazla doğrulama çalışmasına ihtiyaç 
vardır (24).
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15POPÜLASYON GENETIĞI 

Yusuf ÖZŞENSOY 1

GIRIŞ

Popülasyon: aynı türe ait, aynı coğrafyada yaşayan ve kendi aralarında rastgele 
ya da sistemli olarak birbirleri ile eşleşebilen bireylerin oluşturduğu topluluğa 
verilen isimdir (1). Popülasyon dediğimiz durum küçük bir gruptan oluşan bi-
reylerde olabilir, büyük hatta çok büyük sayıda bireylerin oluşturduğu bir top-
lulukta olabilir. Bu durumu daha iyi anlamak için bir örnek vermek gerekirse; 
Sivas ilindeki bir işletmede bulunan Holştayn ırkı sığırlar bir popülasyon oluştu-
rurken, Sivas ilinin genelinde bulunan Holştayn sığır ırkları, İç Anadolu’da bu-
lunan Holştayn sığır ırkları, Türkiye’de bulunan Holştayn sığır ırkları, Avrupa’da 
bulunan Holştayn sığır ırkları hatta tüm Dünya’da bulunan Holştayn sığır ırkları 
da ayrı ayrı popülasyonu oluştururlar. Görüldüğü gibi popülasyon dediğimiz-
de sadece küçük bir yerde bulunan aynı özelliklere sahip bireylerin oluşturduğu 
grup olabileceği gibi çok geniş bir coğrafyaya yapılım göstermiş ama yine aynı 
özellikleri sahip olan bireylerde olduğunu görüyoruz. Bundan dolayı bir çalışma 
yapılacağı zaman elde edilen verilerin tam olarak ait olduğu popülasyonu net 
bir şekilde belirlemeliyiz. Mesela yapılan çalışma, net bir şekilde hangi bölgede 
(bir işletmede olabilir, bir şehirde, bir ülkede) ve hangi tür ile (popülasyonumuz 
nedir) yapılmaktadır bunu bilmeliyiz.

Popülasyon Genetiği: Popülasyon genetiği, bireylerde değil, bireylerin oluş-
turduğu gruplar yani popülasyonlar üzerinde çalışmaktadır. Genetik karakterle-
rin ve karakterlerdeki genetik çeşitliliğin popülasyonlar içinde ve popülasyonlar 

1 Doç. Dr., Sivas Cumhuriyet Üniversitesi, Veteriner Fakültesi, Zootekni ve Hayvan Besleme Bölümü, 
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Yorum olarak ise popülasyonda 0.001 olasılıkla bile Hardy-Weinberg denge-
sinden (HWE) ciddi bir sapma vardır sonucu elde edilmiştir.

Hesaplamaların nasıl yapıldığını daha iyi anlamak için bu örneğe benzer 
farklı değerler oluşturarak örnekler çözerek kendinizi geliştirebilirsiniz.

SONUÇ

Popülasyon genetiği, türlerin genetik çeşitliliklerinin anlaşılmasında önemli bir 
yere sahiptir ve zamanla genetik yapının değişiminin ve bu değişimlerin popü-
lasyonlar üzerindeki etkisinin araştırılmasında kullanılmaktadır. Bu bölümde 
bir popülasyonda gözlenen genotipik özelliklerden yola çıkarak mevcut allelle-
rin frekanslarının hesaplanmasını görmüş olduk. Bu kapsamda özelliğin domi-
nantlık ve intermediyerlik özellik göstermesi, ikiden fazla allele sahip olması ve 
cinsiyete bağlı olarak genotip ve allel frekanslarının hesaplama yöntemlerini de 
öğrenmiş olduk. Hesaplamaların daha iyi öğrenilmesi için yeni örnekler üzerin-
de hesaplamalar yapmak faydalı olacaktır. Ayrıca HWE dengesine olan bir po-
pülasyonun sahip olması gereken özellikleri ve bu denge durumunu bozan fak-
törlerin neler olduğunu bu bölümde öğrenmiş olduk. Bu bilgilerden yola çıkarak 
popülasyon genetiği çalışmaları, bir türün genetik çeşitliliğin tespit edilmesi ve 
elde edilen veriler ışığında koruma stratejileri geliştirilmesinin yanında istenilen 
bir özelliğe sahip olan bireylerin yetiştirilmesinde de kullanılabilecektir.
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