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ONSOZ
Tiirk Hematoloji Dernegi’nin Degerli Uyeleri,

Turk Hematoloji Dernegi, Turkce kullanimina 6nem vermekte
ve her firsatta bunu dile getirmektedir. “THD'nin 6nerisi daha cok
Tiurkce, daha glizel Turkce” slogani ile yirimeye basladigimiz bu
yola, toplantilarimizda en giizel Tirkce kullanan bilim insanlarimiza
oduller vererek devam ediyoruz.

Tibbin tim alanlarinda oldugu gibi kanbilim alaninda da yabanci
terimlerin fazla olmasi ve sirekli kullanilmasi bizleri derinden
tizmektedir. Bu terimlerin basinda ise biyolojik ve genetik terimler
bulunmaktadir.

Elinizde bulunan bu sézliikte ingilizce, Latince ve diger dillerden
226 terimin Turkce karsiligi yer almaktadir.
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Bu sozligln hazirlanmasinda ve gincellenmesinde yogun
emekleri olan degerli bilimsel alt komite baskan ve sekreterleri ile
katkida bulunan tim meslektaslarima tesekkirlerimi sunarim.

Yogun emek ve zaman harcanarak hazirlanmis olan bu
sozligin tlkemizdeki kanbilim dilinin glnlik uygulamalarina ve
gen¢ meslektaslarimizin egitimine yararli olmasi hepimizin ortak
dilegidir.

Saygilarimla

Prof. Dr. Teoman Soysal
THD Yonetim Kurulu Baskani
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ONSOZ
Tiirk Hematoloji Dernegi'nin Degerli Uyeleri,

Genetik ya da kalitim bilimi, genetik materyalin kalitimi, cesitliligi
ve hastaliklarla iliskilerini inceleyen bir bilim dalidir. Temel genetik
terimleri cep sozlugu fikri, son yillarda klinik uygulamalarda da son
derece dnemli yer bulan molekiler hematoloji konularindan birisi
olan genetik alaninda, arastirma yapan, okuyan veya merak eden
kan bilimci sayisinin da artmast ile birlikte ortaya cikan gereklilikten
dogmustur.

Tirk Hematoloji Dernegi “Molekiiler Hematoloji ve Sitogenetik”
alt komitesi tarafindan hazirlanan ve sunulan bu sozlik kapsaminda
ingilizce, Latince ve diger dillerden gelen entemel 226 genetik terime
yer verilmistir. Terimler kolay takip edilmeleri bakimindan konu
basliklarina gore alfabetik sirada bulunmaktadir. Bu basliklar; genel
kavramlar, sitogenetik kavramlar, molekiler genetik kavramlar,
kanser genetigi, genomik varyasyonlar, enzimler, rekombinant
DNA teknolojisi, molekiiler teknikler, hastaliklarla ilisikli genleri
arastirmak, tim genom analizleri ve omik teknolojileridir. Sozlik
kapsaminda sozciklerin etimolojik kokenlerine de yer verilmektedir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Yabanci kdkenli sozciiklerin olabildigince Tirkce terimlerle
karsilanmasi calismalari ulusal bilim kuruluslarinca
ylritilmektedir, ancak halen gorls birligine varilmis ve pratik
uygulamaya gecmis Tlrkce'lesmis terim sayisi cok azdir. Anlam
karmasasina yol acmamak icin bu sozlik kapsaminda terimler,
orjinal kokenleri ile birlikte glinimizde kullanildigi gibi verilmistir.

Bu calismada emedi gecen istanbul Universitesi, Deneysel Tip
Arastrima Enstitlisi Genetik Anabilim Dali yliksek lisans ve doktora
ogrencilerine tesekkdr ederiz.

Dog. Dr. Miige Sayitoglu

THD Molekiler Hematoloji ve
Sitogenetik Bilimsel Alt Komitesi Adina
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GENEL KAVRAMLAR

Allel: (ing. allelomorph) Bir genin anneden ve babadan gelen
alternatif kopyalarindan birisi. Bir organizmada ayni alleleden iki
kopya bulunur.

Allelik heterojenite: Allelik cesitlilik, tek bir gen lokusundaki
farkli mutasyonlar sonucu, ayni fenotipik 6zelligin ortaya ¢ikmasidir.
Ornegin talasemiye yol acan ve globin kodlayan genlerde meydana
gelen 200 den fazla mutasyon tanimlanmistir.

Antisipasyon: (Lat. anticipatié) Bazi genetik hastaliklarin yeni
kusaklarda daha erken yasta ve/veya daha agir klinik bulgularla
ortaya cikmasidir. Dinamik mutasyonlar (2-3-4°l0 niikleotid
tekrarlari) sonucunda ortaya ¢ikan hastaliklarda gérilir (Huntington
hastaligi ve miyotonik distrofi gibi).

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Dominat gen: (Lat. dominans) Baskin gen, gen ve alleller
arasindaki iliski sonucunda ortaya cikan genetik durumdur. Ayni
lokusta bulunan allellerden biri digerinin etkisini maskeleyerek
fenotipte etkili olmasini engeller. Basitce iki allelik form varsa (A ve
B) bu allelik formlarin 3 olasi yenibilesimi mevcuttur: AA, AB ve BB.
AA ve BB (homozigot) farkli fenotipte farkli karakteristik 6zelliklerin
ortaya cikmasina neden olurken, AB (heterozigot) allelik yapi ortaya
cikarsa baskin olan allelin etkisi fenotipte gorulir.

Dozaj kompansasyonu: Memelilerde X-inaktivasyonunun
sonuclarindan birisidir. X-inaktivasyonu sonucu, X kromozomu
tzerinde kodlanan genler disi ve erkeklerde ayni miktarda anlatima
girer.

Fenokopi: (Lat. phaind+copia) Ortam kosullari etkisiyle, bir
organizmanin degisen fenotipinin, bir gen (veya genlerin] etkisiyle
ortaya cikan fenotip ile ayni olmasi durumudur. Kalitimsal kalp
hastaligi olan ailedeki bir bireyin koti beslenme sebebiyle
kalp hastasi olmasi gibi. Bu tip durumlar ailesel kalitim modeli
citkartmada yaniltici olabilir.
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Fenotip: (Yun. phainé +type) Bir organizmanin genetik yapisina
bagli olarak, dis etkenlerin de etkisiyle ortaya cikan goriintsuddr.
Bireyin gorinisu, gelisimi, fiziksel ozellikleri ve davranislari gibi
ozellikleri fenotipik ozellikleridir.

Genetik heterojenite: Genetik c¢esitlilik, ayni veya benzer
fenotiplerin ortaya cikmasinda, farkli gen ya da allellerin etkili

olmasi durumudur. Allelik heterojenite veya lokus heterojenitesi

olarak iki sinifa ayrilir.

Genetik letal: (Lat. [étum+alis) Etkilenen bireyin lremesini
engelleyen hastaliklar. Ornek olarak Klinefelter, Duchenne kas
distrofisi gibi hastaliklar verilebilir.

Genetik: (Lat. genesis) Kalitim bilimi, genlerin yapisini, gérevini
ve bir dolden digerine nasil aktarildigini inceleyen biyolojik bilim
dalidir.

193IN¥3a I[OTOLVWIH QL

Genokopi: Ayni fenotipik 6zelligi gosteren kalitsal bir karakterin
veya hastaligin olusumuna farkli genlerin neden olmasi durumudur.

Germline mozaisizm: Gonadal mozaiklik, mozaik durumun

sadece gonozomlarda (ovum veya spermatozoa) bulunmasi durumu.

Gonozomal kromozom: Cinsiyet kromozomlari olarak
bilinmektedir. Erkeklerde XY, disilerde XX" tir.

insan genom projesi: 1990-2003 yillari arasinda yiiriitiilen,
insan genomunun haritasini ¢ikarmaylr amaclayan uluslararasi
bilimsel proje. Hastaliklara yol acan genlerin anlasilmasi icin, insan
genomunun yanisira, model organizmalarin (E. Coli, meyve sinegi,
C. Elegans, fare vb] genomlarinin haritalanmasi da tamamlanmistir.
Bu projesi ile insan genomunda 25.000 genin kodlandig
belirlenmistir. insan Genom Projesinden elde edilen veriler DNA
bilgisinin %9%9'undan fazlasinin tiim insanlar i¢in ortak oldugunu
ortaya koymustur.
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Kimerik: (Lat. khimaira) Eski Yunanda aslan kafali, keci govdeli
ve serpent kuyruklu yaratik. Genetik olarak farkli zigotlardan koken
almis olan hiicrelerin ayni organizmada bulunmasi durumudur. iki
fertilize yumurtanin fiizyonu ile ortaya cikabilir. ilaveten gebelikte
fetal hiicrelerin annenin dolasimina karismasi, kemik iligi ya
da organ nakilleri sonrasi ortaya c¢ikan tablo da kimerik olarak
degerlendirilir.

Klinik genetik: Kalitsal hastaliklarin tani ve izleminin yapildigi
tibbi uzmanlik alanidir. Tibbi genetik ve insan genetigi farkli
kavramlardir. insan genetigi bilimsel arastirmalari icerirken, tibbi
genetik, tibbi uygulamalari icermektedir. Genetik hastaliklarin
sebepleri ve kalitimlari hem tibbi genetik hem de insan genetigin
konusu iken, tani, takip ve genetik danisma tibbi genetigin 6zel
konusudur.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Klinik heterojenite: Klinik gesitlilik, bir gende meydana gelen ayni
mutasyonun farkli bireylerde farkli klinige yol agcmasi durumudur.
Bazi lizozom depo hastaliklari ve kanserlerde gorilmektedir.

Kompleks kalitim: Multigenik kalitim, ¢ok faktérlii kalitim, genetik
ve cevresel faktorlerin etkilesimi ile ortaya c¢ikan hastaliklardir.
Mendelyen kalitim esaslarina uymayan bu hastaliklarda tekrarlama
riskleritek genhastaliklarinagorediisiik olmakla birlikte degiskenlik
gosterir. Kesin tekrarlama risklerini hesaplamak zordur. Bu nedenle
de bu hastaliklarda ampirik riskler s6z konusudur. Ozellikle diyabet,
hipertansiyon, Alzheimer gibi toplumda sik gériilebilen hastaliklar
kompleks kalitilan hastaliklardir.

Lokus heterojenitesi: Lokus cesitliligi, farkli kromozomlarin
farkli lokuslarinda meydana gelen mutasyonlarin ayni fenotipik
dzellik/hastaliga neden olmasi durumu. Ornegin retinitis pigmentoza
otozomal baskin, otozomal cekinik ve X-bagli kalitim &zellikleri
gostermektedir.

Mendel tipi kalitim: (Lat. heresitas), Mendelizm, 1865 yilinda
Gregor Johann Mendel tarafindan ortaya atilan kalitim hipotezi; bitki
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ve hayvanlarda karakterlerinin kalitimi, allellerin ayrilmasina ve
bagimsiz dagilim yasasina gore aciklanabilir.

Mitokondrial kalitim: (Yun. mitos+chondrion) Sitoplazmik
kalitim, cok hiicreli organizmalarda mitokondrial DNA (mtDNAJ,
sonraki kusaklara sadece anneden gecer. Bir yumurta hicresi
100.000-1.000.000 mtDNA molekdild icerirken, spermde kuyruk
kisminda 100-1000 mtDNA molekild bulunur. Yumurta ile déllenen
sperm hiicresinin kuyruk kisminda bulunana mtDNAlar dollenme
sonucu yumurta hicresinin icine gecemedigi i¢in, mtDNAda
kodlanan genler ve bununla ilgili hastaliklar sadece anneden kiz ve
erkek cocuklarina kalitilir. Sonraki kusakta sadece kiz cocuklari o
ozelligi kalitmaya devam eder.

Molekiiler genetik: Molekiler seviyede (DNA ve RNA temelli)
genlerin yapi ve fonksiyonlarinin incelenmesine olanak saglayan
genetik ve biyoloji calisma alanidir.
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Mozaik: (Lat. musaicum) Bir organizmada ya da dokuda, tek bir
zigottan kaynaklanan farkli genetik 6zellikteki hiicrelerin bir arada
bulunma durumu. Embriyonel gelisimin herhangi asamasinda
olusan gen, genom ya da kromozom mutasyonlari sonucu meydana
gelir.

Mutajen: (Lat. matans+genés) Mutasyona neden olan fiziksel
veya kimyasal ajanlardir. Buajanlar DNA lizerinde kalici degisiklikler
olusturur, mutasyon hizini arttirir. Bircok mutajen ayni zamanda
karsinojendir. DNA Uzerinde kendiliginden olusan mutasyonlar da
vardir; DNA replikasyon hatalari, onarim hatalari, rekombinasyon
hatalari vb.

Mendel disi kalitim: Kalitimlari Mendel yasalarina gore
degerlendirilemeyen kalitim sekilleri; gonadal mozaizm durumu,
mitokondrial kalitim, dinamik mutasyonlar gibi.

Otozomal kromozom: Cinsiyet kromozomlari haricindeki
kromozomlara denir. Saglikli bir bireyde 22 cift otozomal kromozom



% GENETIK TERIMLER SOZLUGU

(44 otozomal kromozom ) ve bir ¢ift cinsiyet kromozomu (X ve/veya Y
cinsiyet kromozomu) bulunur.

Penetrans: (Lat. penetrare) Bir genin fenotipte gorilme
olasiligidir. Ornegin otozomal dominant kalitilan bir mutasyon %95
penetransa sahip ise %95 olasilikla mutasyon hastaliga neden
olurken, %5 olasilikla hastaliga yol agmayacaktir.

Pleiotropi: (Ing. pleiotrophy) Tek bir genin birden fazla fenotipik
ozellikten sorumlu olmasidir.

Poligenik: Cok genli kalitim, allelik olmayan birden fazla genin
birlikte ve birikimli etkisi ile ortaya cikan fenotip ya da hastalik.
Ornegin; Tip Il diyabet, kanser, kalp hastaliklari.

Populasyon genetigi: Evrimsel siirecler boyunca Mendel
kalitiminin farkli toplumlardaki etki ve degisikliklerini matematiksel
olarak arastiran ve ifade eden genetik alanidir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Proband: (Lat. propositus) Genetik bir hastaligin bir ailede
incelenmesine neden olan kisidir. Hastaligin teshis edildigi ilk
kisidir. Aile agacinda ok isareti ile gosterilir.

Resesif gen: (Lat. recessus) Cekinik gen, sadece homozigot halde
iken (AA veya BB) etkisini gosterebilen genler. Allelin ayni lokusta
bulunmasi (homozigot) durumda etkisini gosterebilen gendir. Baskin
allelin varliginda etkisini gosteremez. Cekinik kalitilan 6zellikler/
hastaliklar icin, eger her iki ebeveyn de tasiyici ise %25 olasilikla
cocuk kalitilan 6zellik ya da hastaligi tasiyacaktir. Eger ciftler benzer
ozellikteki alleleri tasiyorlarsa (akrabalik durumu) ¢ekinik kalitimli
ozelliklerin ortaya ¢itkma sikliklari artar.

Sitogenetik: Genetigin hiicresel bazda calismalar yapan bilim
dalidir. Kromozomlarin, yapisal ve sayisal degisikliklerini inceler.
Kromozomal analizler, bantlama ydntemleri, FISH (floresan in
situ hibridizasyon], CGH (karsilatirmali genomik melezleme) gibi
uygulamlar sitogenetigin calisma alani kapsamindadir.
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Teratogen: (Yun. teras+genés) Fizyolojik gelisimin bozulmasi
sonucu meydana gelen dogumsal anomalileri inceleyen disiplin.

X-e bagli kalitim: X kromozomu Uzerinde tasinan baskin veya
cekinik mutant bir genden olusan kalitimdir.

X-inaktivasyonu: Lyon Hipotezi, disi memeli hicrelerinde
bulunan iki adet X kromozomundan bir tanesi, lzerinde tasidigi
genlerin fonkiyonlari bakimindan inaktifdir. Boylece gen urini
bakimindan erkek (XY) ve disi (XX]) disiler arasinda kromozomal
denge saglanmis olur (dozaj kompansasyonu). inaktive edilecek X
kromozomu her hiicre bolinmesi sonrasinda rastlantisal olarak
secilir, secim gerceklestikten sonra klonal olarak cogalir. Disiler X
kromozomu Uzerindeki genlerin anlatimi acisindan mozaik &zellik
gosterirler.
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SITOGENETIK KAVRAMLAR

Akrosentrik: Akrosentrik kromozomlar, kromozomun kisa
(p) kolu cok kisa hatta yok gibi goriinen kromozomlardir. insan
genomunda 13, 14, 15, 21 ve 22. Kromozomlar akrosentriktir.
Akrosentrik kromozomlarin p kollari tekrar bolgeleri icerir.

Anafaz lag: Anafazda ge¢ kalma, mayoz bolinmenin anafaz
evresinde birinci mitoz bélinmede homolog kromozomun ya da ikinci
mitoz bolinmede bir kardes kromatidin kutuplara ¢ekilmesinde ge¢
kalarak monozomi/trizomiye yol agmasidir.

Anafaz: Mayoz veya mitoz bolinme sirasinda gordlen
kromozomlarin ayrilip zit kutuplara goc ettigi faza verilen addir.

Anozomi: Kromozom setinde kardes kromatidlerden ikisinin de
olmadigr durumdur.
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Anoploid: Diploid sayidaki artis ya da eksilmelerdir. Hicre
bolinmesi sirasinda ayrilamama veya kromozom kayiplari nedeniyle
ortaya cikar. Trizomiler veya monozomiler andploidiye yol acar.
Ornegin Down Sendromu (2n=47) veya Turner Sendromu (2n=45).

Asentrik: Sentromeri olmayan kromozomlara verilen addir.
Hicre bodlinmesi sirasinda meydana gelen ve kromozomun
sentromer olmayan bir segmentidir. Mitoz bélinme sirasinda
asentrik parcalarin sentromeri olmadigr icin yavru hicrelere
bolinemezler bu yiizden yavru hiicrelerden biri asentrik parcaya
sahip olmaz.

Barr cisimcigi: Somatik disi hiicrelerindeki inaktif X
kromozomuna verilen addir. Disiler bulundurduklari X'lerden
birisini her hiicrede inaktif hale getirirler. Bu kromozomlar interfaz
evresinde Barr cisimcigi adi verilen yapilar halinde gorilirler. Barr
cisimciginin koyu renkli hali, bu yapinin inaktif oldugunun isaretidir.
inaktivasyon, erken embriyonik evrede gerceklesir. Bir hiicrede
hangi kromozomun inaktif hale gececegi bir¢cok organizmada
tamamen sansa baglidir.
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C-bantlama: Sentromer bantlama, heterokromatin bdlgelerin
analizi icin kullanilan onemli bir karyotipleme analizidir. Tim
kromozomlardaki heterokromatin bolgeleri koyu renkte boyanir,
okromatin bolgeleri acik renkli olarak kalir. Bu yontemle
heterokromatin  bdlgelerindeki miktar ve yer degisiklikleri
belirlenmis olur.

Delesyon: Kromozomun bir parcasinin kopup kaybolmasiyla
meydana gelen kromozom anomalileridir. Kopan parcadaki genler
kaybolur yani eksilir ve ciddi genetik hastaliklara sebep olur.

Diploid: 2n (2 x n] sayida kromozom icerme durumu.

Disentrik: Disentrik kromozomlar, iki sentromeri olan anormal
kromozomlardir. iki farkli kromozomun iki segmentinin ya da tek
kromozomunun iki kromatinden her birinin kendi sentromeri ile
birlikte uc uca eklenmesi sonucu olusur. Bu sirada asentrik parcalar
kaybolur. En ¢ok cinsiyet kromozomlarinda gorilir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Endoreduplikasyon: (ing. endo+re+duplication) Cekirdekteki
genomun, hiicre bolinmesi olmadan kendini iki katina ¢cikartmasidir.
Bu durum poliploidiye yol acar.

G-bantlama: Giemsa bantlama, karyotipleme analizi icin
kondanse kromozomlarin boyanip gorilir hale gelmesini saglayan
bir sitogenetik tekniktir. Metafaz kromozomlari tripsin ile muamele
edilir ve giemsa boyasi ile boyanir. Bu boyama sonucu koyu boyanan
kromozom bdlgeleri A, T acisindan zengin [yani gen yiki acgisindan
zayif), acik renk boyanan bdlgeler ise G,C agisindan zengin gen
yogunlugu olan bélgelerdir. Her kromozomun kendine 6zgl bir G
bantlama sekli bulunmaktadir.

Gamet: (Yun. gametes) Tek bir kromozom takimi (n] iceren esey
ya da lreme hicresine verilen ad. Genetik bilginin yarisini icerir.
Fertilizasyon sirasinda erkek ve disi gamet birlesir, boylece her
ikisinden gelen yarim genetik bilgi, bir tam kromozom seti olusturur
ve ortaya bir zigot ¢ikar.

Halka kromozom: Kromozomun ugclarindan bir parcasinin
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kopup, daha sonra halka seklinde kendiyle birlesmesiyle meydana
gelen diizensizliklerdir. Halka kromozom r harfi ile sembolize edilir.

Haploid: n (23] sayida kromozom igerme durumu.

Heterokromatin:  Farkli varyasyonlar halinde olabilen,
kromatinin daha siki katlandigr kismidir. Bu varyasyonlar esas ve
fakiltatif heterokromatinler olarak adlandirilirlar. Her iki tipi de gen
anlatiminda rol oynar. Esas heterokromatinler kendine yakin genleri
etkilerken fakultatif heterokromatinler histon metilasyonu veya
siRNA meknizmalariyla susturulmus genlerin sonucuyla olusurlar.

Homolog kromozom: (Yun. homo+ logos) Biri babadan biri
anneden gelen benzer sekil ve blyiklikteki kromozom ciftlerine
denir. Gen dizilisleri farkli olabildigi gibi ayni da olabilir.

HRBT: Yliksek-¢Oziinlrliiklii bantlama teknigi, kromozomlar
profaz ya da erken metafaz (prometafaz) asamasinda yani en
kondanse hallerine ulasmadan once sabitlenip analiz edilirler.
Bu asamadaki kromozomlar metafaz kromozomlarindan daha
az kondanse haldedir bu da klasik karyotiplemede 500 olan bant
boyunu 800 banta ¢ikarma olanagi verir.
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insersiyon: DNA dizisine bir veya daha cok baz ciftinin
eklenmesidir. DNA polimerazin kayma yapmasi sonucu insersiyonlar
sik olarak mikrosatellit bolgelerinde olabilir. Kromozom seviyesinde
insersiyon terimi, kromozomun icine uzun bir dizinin girmesi
anlaminda kullanilir. Mayoz boliinme sirasinda dengesiz kros over
olmasinin bir sonucu olarak meydana gelebilir.

inversiyon: Kromozomda bir parcanin 180° ters donerek
tekrar ayni kromozoma baglanmasi seklinde gorilen kromozom
anomalisidir.

izokromozom: (Lat. isos) Herhangi bir kromozomun metafaz
bolinmesi sirasindaki bir hata sonucu, sentromerinden asimetrik
bicimde boliinmesiyle olusan anomalisidir.

Karyogram: idiogram, o tiire ait kromozom haritasidir.
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Karyogramda tiim kromozom seti cift halde gériiliir. insan somatik
hiicrelerinde kromozom sayisi 2n=46 iken, esey hiicrelerinde bu sayi
n=23"tur.

Karyotip: (Lat. karyon+type) Bir hiicredeki kromozomlarin 6zdes
¢ift kromozomlar halinde eslendikten sonra, belli bir diizene gére
siralanmasidir. Her bireyin kromozom sayisi, sekli ve biylkligu
onun karyotipini ifade eder.

Kiazma: (Lat. chi) Mayozun birinci profazinda, iki homolog
kardes olmayan kromatidler arasindaki parca degisimi noktasidir.
Kiazma esnasinda her iki ataya ait iki kardes kromatid yan yana gelir
ve tetradlar olusturur. Kiazma-tekil, kiazmata-cogul.

Kromatid: Es kromozomlar, hiicre bolinmesi esnasinda
sentezlenen, protein bir zarf ile paketlenerek sentromerile birbirine
tutturulmus iki DNA kopyasindan her biridir. Kromozom eslenmesi
sonucunda olusurlar ve iki kromatit bir araya gelerek kromozomlari
olusturur.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Kromatin: Hicre cekirdeginin icerigini olusturan DNA ve
proteinlerin kombinasyonudur. Kromatinin oncelikli fonksiyonlari,
DNA'yi hiicre icerisine sigacak sekilde paketlemek, DNA'yr mitoz
ve mayoz bodlinmeler sirasinda tekrar uzatmak ve olabilecek
hasarlardan korumak, gen anlatimini ve DNA replikasyonunu
kontrol etmektir. Kromatinin primer protein komponentleri DNA'yi
kompaktlastiran histonlardir. Kromatin sadece 6karyotik hiicrelerde
bulunur. Prokaryotlarda ise ¢cok daha farkli bir organizasyon vardir.

Kromomer: idiomer, mayoz veya mitoz hiicre bélinmesinin
profaz asamasinda goriilen kromozom ipligi lzerinde ortaya ¢ikan
ve irili ufakli boncuk gibi dizili olanyogun kromatin maddesidir.

Kromozom: (Yun. hroma+soma) Histon proteinleri etrafina
sarilip yogunlasarak olusan, canlilarda kalitimi saglayan DNA
olusumlari. Mikronla olcllip ancak elektron mikroskobuyla
gorulebilirler. Kromozomlar hicre cekirdegi icinde bulunurlar ve
ipliksi yapidadirlar. Molekil yapilari ¢ok iyi bilinen DNA (deoksiribo
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nikleik asit] zinciri ile histon denilen protein zincirinden olusur.
DNA zincirleri de 6zgll proteinleri sentezlemekle gorevli gen adi
verilen birimlerden olusur.

Marker kromozom: Sekil olarak herhangi bir segmenti
tanimlanamayan  anormal  kromozomlardir.  Bulundurdugu
kromozom parcasinin icerigine gore onem kazanmaktadir.

Metasentrik: Metasentrik kromozomlar, kromozomlarin kisa
ve uzun kolunun uzunlugunun esit oldugu kromozomlardir. Bu
kromozomlar insanda 1,3,19 ve 20. kromozomlardir. Dengeli
translokasyonlar sonucu olusabilir.

Mikrodelesyon: (Lat. mikros) Bir kromozomda belirli bir parcanin
kaybolmasiyla ortaya ¢ikan bir mutasyon cesididir. A isareti ile
gosterilir. Genetik materyalin kaybina yol actigindan anomalilere
yol acabilir. Tek bir nikleotidin kaybolmasindan kromozomun bir
parcasinin kaybolmasina kadar genis bir paterne sahiptir.
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Miksoploid: Bir diploid (2n) ve bir poliploid (3n,4n..vs] hiicre
serisinin birlikte olma durumudur. Poliploidi tek basina yasayan
insanlarda gorilmezken diploid-triploid miksoploidi ya da diploid-
tetraploid miksoploid kisiler gorilmektedir.

Mitotik indeks: Hicre populasyonunun cogalma durumunun
olcilmesidir. Total hiicre sayisi ile mitotik aktivitedeki hiicrelerin
oranina bakilarak hesaplanir.

Monozomi: Monozomi, kromozom setinden sadece bir

Nondisjunction: (ing. non+disjoining) Ayrilmama, mayoz faz |
ya da mayoz faz Il safhasinda, ¢zellikle anafazda, kromozomlarin
ayrilamamasi durumudur. Mayoz |'de homolog kromozomlarin,
mayoz Il'de de kardes kromatidlerin ayrilamamasina yol acar.

NOR: Akrosentrik kromozomlarin (13, 14, 15, 21, 22) kisa kollari
koyu boyanmaktadir.

Nukletoid:  (Lat. nucleus) Bir fosfat, bes karbonlu bir seker
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(deoksiriboz) ve bir azotlu organik bazdan olusan bir kimyasal
bilesiktir. Nukleik asitlerin yapi taslaridir.

Okromatin: Kromatinin gevsek katlandigi ve genellikle aktif
transkripsiyon bdlgesi iceren, gen bolgesinden zengin kismidir.
Heterokromatin bolgesinin aksine hem d&karyotlarda hem de
prokaryotlarda bulunur. Okromatin hiicre cekirdegi icerisindeki
genomun en aktif kismidir.

Oploid: Temel haploid semaya gore dengeli kromozom sayisinin
tam katlari kadar olan artma durumuna verilen ad. Ornegin 2n=46
kromozomu olan insanda n ve 2n katlari seklinde (6rnegin 3n=69)
artis olmasi.

R-bantlama: Reverse bantlama, G bantlama tekniginin tersidir.
Bu bantlama tekniginde G bantlamanin tam tersi olarak G,C
yoninden zengin bolgeler koyu, A,T yoniinden zengin bolgeler acik
renkte boyanir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Resiprokal translokasyon: Homolog olmayan kromozomlar
arasinda karsilikli  parca degisimleri oluyorsa “resiprokal
translokasyon” adini alir.  Resiprokal  translokasyonlar,
genellikle dengeli translokasyonlardir. Genellikle homolog
olmayan kromozomlarda ve 1/600 canli dogumda gérulir. Bu tip
translokasyonlar genellikle gebeliklerde yapilan amiyosentezlerde
karsilasabilinen, zararsiz translokasyonlardir. Fakat dengeli
translokasyon tasiyan gametler de dengesiz lrline sebep oldugu
takdirde diisiigeya da anomalili cocuk dogumuna sebep olur. Boyle
translokasyon tespit edilen ailelere genetik danisma verilir ve
ebeveynlere kromozom analizi yapilir.

Robertsontipitranslokasyon: Egerherikikromozom sentromere
yakin olarak kopmuslarsa “robertsonian translokasyon” olarak
tanimlanir. Sentromerden birlesme ile yeni bir kromozom meydana
gelir. Robertsonyan translokasyonlar akrosentrik kromozomlar
arasinda gordlir. Karyotipte 45 kromozom gordlir, bitlin akrosentik
kromozomlarda, ozellikle 13. ve 14. kromozomlarda gdriilen
Robertson tipi translokasyonlarin sikligi 1/1300 civarindadir.
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Satellit: (Lat. satelles) Uydu, Kromozomun u¢ kismindaki uydu,
yuvarlak ya da uzunca bir yapidir. Kromozoma ince bir kromatin
ipligiyle baglidir. Bu tip kromozomlara SAT kromozomlar denir.
Satellitlerin bu yapisi ve pozisyonlari kromozomda her zaman sabit
oldugundan marker olarakta kullanilabilirler.

SCE: Kardes Kromatid Degisimi, kardes kromatidler arasindaki
genetik materyal degisimidir. Kardes Kromatid degisimi fazlaligi
Bloom sendromunda ve bazi mutajenlere maruz kalmis kisilerde
goraldr.

Sentromer: (Lat. centrum) Kromozomlarin ig ipligine tutundugu
kisimdir. Mitoz sirasinda sentriyoller sentromerlere tutunurlar.
Sentromerler, mitoz bolinme sirasinda kardes kromatidleri bir
arada tutan ve diizgiin bir bicimde iki yavru hiicreye ayiran dzel
kromozom bélgeleridir.
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Submetasentrik: Submetasentrik kromozomlar, uzun (q) ve kisa
(p) kollari esit boyda olmayan kromozomlardir. insanda 4,5,6,12,16
ve 18. kromozom submetasentrik kromozomlaridr.

Telomer: Telomerler, dkaryotik organizmalarda kromozomlarin
uclarinda bulunan ozellesmis DNA tekrar dizilerinden olusan
heterokromatin bolgelerdir.

Telosentrik: Telosentrik kromozomlar, sentromerleri telomer
denilen kromozom uglarinda bulunurlar. Telomerler kromozomun
her iki ucunda da bulunurlar.

Translokasyon: (Lat. trans +locatio) Bir kromozomun kaybolan
parcasininyadakopan bir parcasinin baskabirkromozomayapismasi
seklinde gorilen kromozom anomalisidir. Translokasyonlar, her
zaman homolog olmayan parca degisimleridir. Gen sayisinin ve
niteliginin ayni kaldigi translokasyonlara “dengeli translokasyon”lar
denir. Gen sayisinin ve niteligin degistigi, cogunlukla anomalilere
neden olan translokasyonlara “dengesiz translokasyon”lar denir.
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MOLEKULER GENETIK KAVRAMLAR

Acik okuma cercevesi: Bir genin asil kodlayan bdlgesidir.
Normalde okuma cercevesini bozan, baslangic kodonundan
sonra olusan baz eklenmeleri, proteinin kodon yapisini bozup dur
kodonunun yapisini da degistirebilir.

Allelik dislama: Bir genin iki allelinden yalnizca birisi ile ifade
edilmesi, diger allelinin susturulmasi olayidir.

Alternatif kirpilma: Tek bir gen kodlayan genin farkli mRNA
kirpilmalari ve sonucunda ayni genden olusan farkli dGrinler.

Anlamsiz mutasyon: Erken “dur” kodonu olusturup protein
sentezini sonlandiran mutasyonlar.

Antikodon: mRNA da bir kodona karsilik gelen 3 bazin, tRNA
Gzerindeki eslenik bazlarindan olusan kodon.
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Baskin negatif mutasyon: Antimorfik mutasyonlar, sonucunda
olusan Urln yabani tip gen urindnin tersine calisan drinler
Uretirler. Buyeni Urtinler baskin veyayari baskin fenotipte olabilirler.
insanlarda gériilen Marfan Sendromu’nun altinda yatan mekanizma
da dominat negatif mutasyondur. Fibrillin (FBN1) genlerinden birinin
hatali Urini diger saglikli alellin de dogru calismasini engeller ve
otozomal baskin olan Marfan Sendromu olusur.

Baslangi¢ kodonu: Santral dogma DNA lzerinden bir genden
RNA ara molekilu kullanilarak protein olusma sirecini tanimlar.
Baslangi¢ kodonu ise mRNA zerinde bulunan kodonlardan ribozom
tarafindan ilk yazilmaya baslanan kodondur. Baslangi¢c kodonu
okaryotlarda her zaman metionini kodlarken prokaryotlarda ise
fMet modifiye aminoasitini kodlar ve en sik AUG dizi olarak karsimiza
cikar.

Cap: mRNA dizinin 5" ucunda bulunan kimyasal grup.

CAT kutusu (CAAT): Yaziimin basangic noktasindan 75-80
niikleotid yukarida bulunan CAT kutusu (CAAT) GGCCAATCT dizisidir.
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CAAT kutusu RNA yazilim faktoriniin baglanma bolgesidir. TATA
kutusundan 100-150 nikleotid uzakta bulunan CAT ve GC kutusu
genel yazilim faktorlerinin baglanma balgeleri olarak bilinir.

cDNA: Tamamlayici DNA, ters transkriptaz ve DNA polimeraz
enzimleri kullanilarak mRNA dizisinden trteilen DNA dizisidir. cDNA
genelde dkaryotik genlerin prokaryot organizmalara aktarilmasi
sonrasinda Uretilir. cDNA ayrica retrovirtsler (HIV-1, HIV-2, “Simian

Immunodeficiency Virus” gibi) tarafindan genoma entegre olabilmek
icin Uretilirler.

Cerceve kaymasi mutasyonu: Delesyon ya da insersiyonlar
sonucu olusan ve translasyonda okuma cercevesini degistiren
mutasyonlar.

CpG adacigi: CG adalari, genomda sitozin ve guanin sirali
ikilisin siklikla bulunduklari bdlgelere denir. Ortadaki “p” C ve
G nikleotidlerin arasinda bulunan fosfodiester bagindan gelir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Fosfodiester bagr tamamlayici C-G arasinda olusan hidrojen
bagindan daha glcld bir bagdir.

Dinamik mutasyon: iki-iic ya da dortlii niikleotid tekrar dizilerinin
tekrar sayilarinin artmasi ile olusan mutasyonlar.

DNA: Deoksiribontikleik asid, RNA virisleri hari¢ bilinen bitin
canli organizmalarda genetik yapiyr idare eden niikleik asitlerdir.

Dur kodonu: mRNA lzerinde bulunan ve hicbir aminoasite
karsilik gelmeyen, ribozoma geldiginde protein yazilimini durduran
Ucliu nikleotid dizisidir. Dur kodonlari ribozomlarin alt tnitelerinin
ayrilarak proteinin bu yapidan uzaklasmasini saglar.

Ektopik gen anlatimi: (Lat. ektopios) Bir genin organizmada
normalde ifade edildigi yerlerin disinda ifade edilmesidir. Bu durum
bir hastaliktan kaynaklanabildigi gibi genin fonksiyonunu anlamak
icin yapay olarak da yapilabilir. Ektopik anlatim, bir gene uygun bir
promotor kontroliinde (kalici ya da gecici gen transferi] veya Gal4-
UAS sistemi ile yapilabilir.
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Ekzon: intronlar ciktiktan sonra geride kalan ve birlesen RNA
dizi parcalarina ekzon denir. Bu dizilere karsilik gelen DNA parcalari
da ekzon olarak adlandirilir.

Enhancer: (Lat. inaltare) llerletici, bir gen ya da gen bodlgesinin
yaziliminin arttirilmasi icin proteinlerin de baglanabildigi kisa DNA
dizileridir. Etki ettiklere gene yakin olmak zorunda degillerdir, ayni
kromozom Uzerinde olmalari yeterlidir.

Epigenetik: DNA lzerinde meydana gelen, kalici olmayan ve gen
anlatimini etkileyen diizenlenmeler. Ornegin DNA metilasyonu ve
histon modifikasyonlari.

Fonksiyon kaybina yol agan mutasyonlar: Amorfik mutasyonlar,
sonucu drlnlerin is yapma kabiliyeti ya diiser ya da tamamen
ortadan kalkar. Bu mutasyon sonucunda olusan fenotip, genelde
cekinik olarak aktarilir.
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Fonksiyon kazandiran mutasyonlar: Neomorfik mutasyonlar,
sonucu genin dridnd yeni ve anormal bir gorev kazanir.

Gen lokusu: Bir genin veya DNA dizinin kromozom Uzerinde
bulundugu yere verilen addir. Allel ise bir lokusta bulunan DNA
dizisidir. Lokuslarin sirali bir sekilde genom Uzerinde gdsterilmesi

ise genetik haritalamadir. Gen haritalamasi, belirli bir biyolojik
ozelliginin hangi lokustan yonetildiginin bulunmasi icin kullanilir.

Gen sikligi: Allel sikligi, bir poplilasyonda bir gen varyantinin o
allel icin bulunan biitiin genlere olan oranidir. Genelde yiizdelerle
ifade edilir. Popiilasyon genetiginde allel sikliginin bireysel, tire
bagli veya poplilasyona bagli genetik cesitliligi gostermektedir.

Gen iriinid: Bir genin ifadesi sonucu olusan fonksiyonel RNA
ve protein gibi molekillerdir. Bir genin aktivitesinin élcitlerinden
birisi de o genin urtnlerinin miktaridir. Anormal miktarlardaki gen
Urinleri onkogenlerin kansere sebep olmasi gibi sorunlara sebep
olabilir.
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Gen: (Lat. genea) Anlamli bir RNA ve proteine dénisen kalitim
Unitesi.
Genom: (Lat. genea+ome) Bir organizmanin tim kalitsal bilgisi,

genetik bilgisinin tamami. Kodlayan ve kodlamayan DNA/RNA
bolgeleriniicerir.

Genomik imprinting: Genomik iz, bazi alleller yalnizca koken
aldiklari ebeveyne gore eksprese olurlar veya olmazlar. Bu kalitim

sekliklasik Mendel kalitimina uymaz. Genetik imprinting boceklerde,
memelilerde ve cicekli bitkilerde gdsterilmistir. Genetik imprinting
hicbir dizi degisikligi olmadan epigenetik mekanizmalarla tek allelli
gen anlatimi olmasini saglar. Bu degisikler tGreme hicrelerinde
baslar ve organizmanin tim somatik hicrelerinde goralir.

Haplotip: (Lat. haplolis+eidos) Kromozomlar lzerinde birbirine
yakin ve birlikte kalitilan alleller. Haplotipte bir veya birka¢ lokus

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

olabilecegi gibi lokuslar arasindaki rekombinasyon sayisina bagli
olarak kromozomun tamami da olabilir. Haplotipler, istatistiksel
olarak iliskili olan bir kromozom uzerindeki SNP (tek nikleotid
polimorfizmi) gurubu anlamina da gelebilir. Bir haplotip blogundaki
bir kisim allellerin tanimlanmasi ve iliskilerin belirlenmesi kabaca
o lokusun tamamindaki polimorfik alanlarin tanimlanmasi anlamina
gelebilir. Bu bilgi yaygin genetik hastaliklarin arakasinda yatan
genetik mekanizmalarin belirlenmesinde kullanilabilir.

Hemizigot: (Lat. hemi+zugdtos) Diploid bir organizmada,
allerden biri silinebilir ya da cinsiyet kromozomlari Uzerinde
oldugundan ikinci kopyasi bulunmayabilir. Bu durumu tasiyan
organizmalara hemizigot denir. Cogu diploid organizmada cinsiyet
kromozomlarindan biri daha kisadir ve o cinsiyet o kisimlardaki
bitlin genler icin hemizigot olurlar. Ayrica pronikleusa genetik
materyal enjekte edilmesi sonucunda olusan transgenik diploid
canlilar da hemizigot olarak kabul edilirler.

Heterozigot: (Lat. heteros+zugdotos) Homolog kromozomlar
uzerinde, birbirine karsilik gelen allellerin farkli olmasi durumudur.
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Eger kalitilan ozellik basit kalitimla aktariliyorsa yalnizca baskin
olan allelin ozelligi ortaya ¢ikarken, cekinik olan ozellik fenotipte
ortaya ¢ikmaz.

Histon: DNA'ya ilgisi yiksek olan ve dkaryotlarin ¢ekirdeklerinde
bulunanproteinlerdir.HistonlarabaglananDNAcesitlikatlanmalarda
yiksek yogunlukta nukleozomlari olustururlar. Nikleozomlar
kromatinin iskeletini olustururlar ve gen diizenlenmesine katkida
bulunurlar. Histonlar sayesinde 1,8 metre uzunlugundaki DNA
katlanarak hiicre cekirdegine sigabilirler.

Homozigot: (Lat. homos+zugdtos) Homolog kromozomlar
Uzerinde, birbirine karsilik gelen allellerin ikisinin de ayni olmasi
durumudur. Eger bu birbirine es alleller ortaya baskin ozelligi
cikariyorlarsa homozigot-dominant, ¢ekinik 6zelligi cikariyorlarsa
homozigot resesif olarak adlandirilirlar.
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Gardiyan genler: “Housekeeping” gen, bir hiicrenin normal
yasamsal fonksiyonlarini yerine getirebilmek icin sirekli olarak
anlatimda olmasi gereken genlerdir.

intron: (ing. intr (agenic)+on) Bir genin son olgun MRNA
retilirken, mRNA'dan atilan herhangi RNA dizisidir. Cikarilan RNA
dizisine karsilik gelen DNA bélgesine dir.

Kodon: DNA ya da RNA da bir aminoasidi kodlayan tcli niileotid
kod.

miRNA: MikroRNA, okaryotlarda bulunan kisa (»22 nt)] RNA
parcaciklaridir.  miRNAlar mRNA’'lara tamamlayici  sekilde
baglanarak gen ifadelerini yazilim sonrasinda diizenlerler. insan
genomunda 1000°den fazla miRNA tespit edilmis, bu genlerin %60
kadarinin ifadesini diizenledigi distnilmektedir.

mRNA kirpilmasi: Yazilim sonrasinda RNA zincirinden intron
bélgelerinin atilmasi ve ekzon bdlgelerinin birleserek bir araya
gelmesi olayina mRNA kirpilmasi denir.
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mRNA: Mesajci RNA, DNA'da bulunan kalitsal bilgilerin gerekli
proteinleri tretilmesi icin kullanilan bir nevi gecis molekdlleridir.
mRNA ribozomda protein Uretiminde kalip olarak kullanilir ve
polipeptitlerin tretilmesini saglar.

mtDNA: Mitokondriyel DNA (mDNA), mitokondri organelinde
bulunan DNA'dir.

Mutasyon: (Lat. mutare) DNA dizisi lizerinde meydana gelen,
Mendel kurallarina gore kalitilan ve bir bozulmus drin, hastalik ya
da fenotipe neden olan kalici degisiklikler.

Nokta mutasyonu: Tek nikleotid degisimleri ile sonuclanan
mutasyonlar.

Poli adenilasyon (Poli A): RNA molekiiliine ¢oklu adenin bazinin
kuyruk seklinde eklenmesine poliadenilasyon denir. mRNA'nin
olgunlasmasi basamaklarindan biridir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Polimorfizm: (Lat. polus+morphé) Mendel kurallarina gore
kalititmakla birlikte bir patolojiye neden olmayan ve toplumda
%1'den daha sik goriilen DNA dizisindeki nukleotid degisimleri.

Promotor: (Lat. promdtus) Bir genin anlatimini dizenleyen
bolgedir. Kontrol ettikleri gene yakin, gen ile ayni zincir Gzerinde ve
genelde o genin 5 ucuna yakin bélgede bulunurlar.

Replikasyon: (Lat. replicc) DNA eslenmesi, DNA molekilinin
birebir iki es kopyasinin uretilmesi ile sonlanir. Hiicre bélinmesi
de DNA replikasyonuna baglidir. Replikasyon iki yonld ilerler ve her
bir zincir kalip olarak slirece katilir sonuc olarak da yari korunumlu
replikasyon mekanizmalariyla mikemmele yakin kopyalar tretililir.

RNA: Ribonlikleik asid, her bir nikleotid bir baz, bes karbonlu
riboz sekeri ve fosfat gurubundan olusur. RNA molekilleri DNA'da
saklanan genetik bilgilerin proteine donustirilmesi sirasinda cok
onemliroller oynarlar. Genetik materyal olarak RNA tasiyon pek cok
virts tanimlanmistir.
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rRNA: Ribosomal RNA, protein Uretiminin merkezi olan
ribozomun RNA bilesenidir. rRNA, mRNA'nin protein Uretimi
icin kodlarini vermesine peptidil transferaz aktivitesi gostererek
yardimci olur.

Silencer: (Lat. silentium) Susturucu, yazilimi baskilayan
molekdllerin baglandigi kisa DNA dizilerine susturucu bdlge
denir. Baskilayicilar baglandiktan sonra RNA polimerazlar yazilimi
baslatamazlar.

snRPNs: Kicik ribonukleoprotein, N geni tarafindan kodlanan
proteindir. Bu protein snRNP SMB/SMN ailesine bagli kiiciik protein-
RNA birlesimidir. Bu protein mRNA olusmasindan dnceki olaylarda,
dokuya 0zglin alternatif kirpilma olaylarinda rol almaktadir.

Somatik mutasyon: (Lat. séma) Cok hicreli canlilarin
Ureme hiicreleri ve somatik hiicreleri farkli dzelliktedir. Ureme
hiicrelerinden olusan mutasyonlar sonraki bireylere aktarilirken,
somatik hiicrelerde meydana gelen mutasyonlar ise genelde sonraki
bireylere aktarilmaz.
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TATA kutusu: Goldberg-Hogness kutusu, arkea ve Okaryot
genlerinin promotorlarinda bulunan DNA dizileridir. Dizenleyici
olarak gorev alan TATA kutusu insan genlerinin %24’tnde bulunur.

Transkripsiyon (gen anlatimi): (Lat. transcribo) Yazilim, DNA
dizisine eslenik, tamamlayici RNA dizisinin Uretilmesine denir.
Yaziim sirasinda DNA kalip olarak kullanilir ve RNA polimeraz
enzimi RNA molekilini ters ve paralel olarak sentezler. DNA
replikasyonundan farkli olarak, RNA molekill, DNA'da bulunan
Timin yerine Urasil icerir.

Transkripsiyon faktori: Yaziim faktori, 6zgiin DNA dizilerine
baglanan ve yazilimi dizenleyen proteinlerdir. Yazilim faktorleri,
aktivatorleri cagirarak ya da baskilayicilari uzaklastirarak, tek
baslarina veya bilesenler halinde calisirlar.

Translasyon: (Lat. translatio) Protein biyosentezi, yazilimla
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uretilen mesajcr RNA (mRNA] bilgisi ribozomlarda aminoasit
zincirlerine donustirilir. Prokaryotlarda translasyon ribozomun
buyik ve kiclk alt Unitelerinin bulundugu sitoplazmada meydana
gelirken, okaryotlarda endoplazmik retikulum zarinda sentezlenir.
Ribozomda tasiyici RNA (tRNA] Gzerinde bulunan antikodonlarin,
tamamlayici eslesmelerle, tzerlerinde o kodona spesifik tasidiklari
aminoasitlerden mRNA Uzerindeki diziye gdre protein uretilir.

tRNA: Tasiyici RNA, 73-93 arasi niikleotitten olusan RNA
molekdlleridir. Protein sentezi sirasinda adaptor molekil olarak
gorev alir. tRNA molekilleri mRNA Gzerinde bulunan kodonlara
tamamlayici olan antikodonlari ve bu antikodonlara spesifik
aminoasitler tasirlar. Aminoacil-tRNA sentetaz enzimleri tRNA'lara
aminoasitleri yikler. Bir aminoasit birden fazla kodona karsilik
gelebilir, yani farkli antikodonlari tasiyan tRNA’lar ayni aminoasiti
tasiyabilir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Uniparental dizomi: Tek ebeveynli dizomi, bir kromozomun ya
da kromozomun bir parcasinin ebeveynlerden birinden alinirken
diger ebeveynden alinmamasi durumudur. izodizomi (mayoz I
hatasl) veya heterodizomi (mayoz | hatasi) gibi durumlar da UPD’nin
orneklerindendir.

Yanlis anlamli mutasyon: Aminoasid substitisyonlarina (yer
degistirmelerine) yol acan mutasyonlar.
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KANSER GENETIGI

Ailevi kanser: Kanserin nedeninin genetik yatkinlik olmasi
durumudur. Tim kanserlerin  %5-10'unu  olusturur. Kalitsal
kanserler genellikle erken dénemde gorilir (meme kanseri,
kolorektal kanser, jinekolojik ve endokrin kanserler vb).

Cift vurus hipotezi: Knudson Hipotezi, timor baskilayici genlerin
kansere yol acmasi icin her iki allelinin de mutasyona ugramasi
gerekmektedir. Bu hipoteze gdre ilk vurus ailevi olarak kalitilmis

bir mutasyondur ve ikinci vurus diger alleldeki sonradan kazanilmis
mutasyondur. Bu durum heterozigosite kaybina (LOH) neden olur.
Bu hipotez ilk olarak 1953" de Carl O. Nordling ve 1971 de Alfred
G. Knudson tarafindan ileri surilmustir. Alfred Knudson'in ailesel
ve sporadik retinoblastomaya ait epidemiyolojik verilere dayanarak
ortaya attigi kavramdir. Sporadik timorlerden farkli olarak, edinsel
bir genetik alt yapi ile beraber, dogumdan sonra kazanilmis tek bir
mutasyon hizli bir kanser gelisimine neden olacaktir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Double minute: Kromozom harici kiicik DNA parcaciklardir.
Kanser gelisimi esnasinda gen amplifikasyonu sonucu ortaya ¢ikar.
Artmis anlatim gosteren genler genellikle onkogenya dailaca direnc
genlerinden birisidir. Noroblastoma, meme, akciger, ovaryum
ve kolon kanserlerinde fazla miktarda bulunur. Kromatin yapida
olduklariicin hiicre béliinmesi esnasinda replike olabilirler. Dairesel
yapida DNA'dan olusurlar, sentromer ve telomer icermezler.

Frajil Bolge: (Lat. fragilis) Kirilgan bélgeler, hiicreler strese
girdiklerinde, kromozomlarda bosluk (gap) ya da darlik seklinde
goziken, kirilgan ve kalitilabilen DNA bdlgeleridir. Bulunma
sikliklarina gére “yaygin” ya da “nadir” olarak siniflandirilir.
Gunlmize kadar insan genomunda 120'den fazla frajil bdlgesi
tanimlanmistir.

Genomik instabilite: (Lat. stabilitas ) Genomik kararsizlik,
normalde her tirln sabit bir kromozom sayisi vardir ama
kromozomal translokasyonlar, delesyonlar gibi durumlar ile
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rastgele varyasyonlarla normal kromozom sayisinin degismesi
durumu gorilebilir.

Heterozigosite kaybi: LOH, inaktif olarak kalitilmis bir allele
sahipken, normal olan diger allelin de normal fonksiyonunu
kaybetmesinden kaynaklanir.

HSR: (Ing. homogenously stained regions) Homojen boyanan
bélgeler, farkli uzunluklarda ve G bantlama ile tek tip boyanan
kromozomal bélgelerdir.

Onkogen: (Lat. onco) Hiicre blyimesi ve cogalmasini kontrol
eden proteini kodlayan gendir. Artmis gen anlatimi ya da mutasyon
nedeni ile onkogenik dzellik gostermeye baslamis genlerdir. Proto-
onkogenlerin asiri aktivite géstermesi sonucunda kanser gelisebilir.

Tumor baskilayici gen: Anti-onkogen, normal kosullarda hiicre
bolinmesini kontrol eden genlerdir. Mutasyon meydana gelmesi
sonucunda ise hiicrede kontrolsiiz bliylime gerceklesir ve kanser
olusumu gdzlenir. Orn; P53, RB, APC.
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GENOMIK CESITLILIKLER

CNV: Kopya sayisi  degisiklikleri  genomdaki yapisal
degisikliklerdir. Bazi insanlarda gen delesyonlari gorilirken bazi
insanlarda ayni genlerin bircok kopyasi gorilmektedir. Kopya
sayisi degisiklikleri genomun yaklasik %12'sini olustrumaktadir.
Varyasyon buyukligu bir kilobazdan birka¢c megabaza kadar degisir.

Mikrosatellit: 2-4 nilkleotidin DNA lzerinde ard arda
tekrarlamasi durumudur.

Minisatellit: DNA Uzerindeki 10-100 bp uzunlugundaki tekrar
bolgeleridir.

Satellit: (Lat. satelles) Uydu, Bir akrosentrik kromozomun
kisa koluna dar bir uzanti ya da sap ile tutunmus kiclik bir
kromozomal materyal kitlesidir. Cekirdekcigin organizasyonuyla
ilgilidir. Sap bolgesi 6zel bir gimis boyama yontemi ile (NOR,
cekirdekcigi organize eden bolge) boyanabilir. Satellitin biyiikligda,
sapin uzunlugu ve akridinle boyanma sonrasinda verdigi floresan
yogunlugu polimorfik genetik belirteclerdir.
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SNP: Tek ntikleotid polimorfizmi, DNA dizisinde tek nikleotidde
(-A, G, C veya T) meydana gelen degisikliklerdir. Ornegin; AAGCCTA
dizisinin AAGCTTA dizisine donilismesi tek nikleotid polimorfizmi
olarak adlandirilir. Genellikle iki allelicerirler ve kodlama yapmayan
bélgelerde bulunurlar.

STR: Mikrosatellitler (SSR ve STR)=Kisa Bitigik Tekrarlar, 2-6 bp
uzunlugundaki tekrarlardir. Mikrosatellitler es baskin yapilardir ve
genellikle genetikte molekiiler belirtec olarak kullanilirlar.

Transpozonlar: Bir genomda farkli yerlere hareket edebilen DNA
dizileridir. Bu sayede mutasyonlara ve genomda DNA miktarinin
degismesine neden olurlar. Transpozonlar, transpozisyon
mekanizmalarina  gore siniflandirilirlar.  Retrotranspozonlar
(veya sinif | transpozonlar] bir RNA ara drin araciligiyla
kendilerini kopyalayarak (kopyala-yapistir) hareket ederler. DNA
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transpozonlari (veya sinif Il transpozonlar]) bir RNA ara iriin
kullanmaz (kes-yapistir metodul.

VNTR: Degisken Sayida Bitisik Tekrarlar, genomda kisa niikleotid
sekanslarinin diizenli olarak tekrarlanmasidir. Tekrar sayilarina
gore bireyler arasinda cesitli varyasyonlarin ortaya cikmasina
neden olur. Her varyant kalitsal bir rol oynar ve kisisel ve ailesel
tanimlamalarda kullanilir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}
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ENZIMLER

DNA metilaz: DNA metilasyonu omurgalilarda ¢ogunlukla CpG
adalarinda meydana gelir ve bu bolgelerdeki metilasyon bu enzim
tarafindan katalizlenir. DNA'ya metil gurubu tasir.

DNApolimeraz: DNAipliginedeosiribonukletoidlerineklenmesini
saglayan enzim. Mg* vb iyonlari kofaktor olarak kullanir.

DNaz: Deoksiribonukleaz, DNA" daki fosfodiester baglarini
kesen ve DNA" yi kisa oligoniikleotit parcalarina ya da tamamen
bilesenlerine ayiran cesitlienzimlerdir. Endontikleaz ve ekzoniikleaz
aktivite gosteren farkli cesitleri mevcuttur.

Kinaz: (Lat. kinein) Adenozin Trifosfattan (ATP) bir fosfor
grubunu aliciya tasiyan enzimlerdir. Siirece fosforilasyon denir.
Fosfotransferaz ailesi tyeleridir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Ligaz: (Lat. lig(are)) ki farkli niikleotidi ATP" den ya da baska
bir niikleosit trifosfattan sagladigi pirofosfat bagi ile hidroliz yoluyla
birlestiren enzimlerdir.

RNA polimeraz: DNA bagimli RNA polimeraz, DNA ya da RNA
molekilinden RNA kopyalanmasini katalizleyen enzimdir.

RNaz: Ribonukleaz, RNA'yr kisa nikleotit dizilerine veya
ribonlkleotitlerine parcalayan enzim grubudur. Endoribonukleaz ve
ekzonribonukleaz aktivite gosterirler.

Telomeraz: Telomerik tekrar dizilerini kromozomun 3'ucuna
ekleyip telomer boyunun kisalmasini (3' u¢ replikasyon problemi)
engelleyen enzimdir. Serbest 3° DNA uclarina “TTAGGG" dizisini
ekleyen bir ribonukleoproteindir.

Ters (revers) transkriptaz: RNA bagimli DNA polimeraz, RNA
molekilini kalip olarak kullanarak eslenik DNA (cDNA) sentezleyen
enzimdir.

Topoizomeraz: Replikasyon asamasinda cift iplikli DNA'nin
sarmalini ¢6zen enzim grubudur.
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REKOMBINANT DNA TEKNOLOJISi

Anlatim vektorleri: Bir geni ya da DNA parcasini, bir hiicreye
vermek i¢in kullanilan aracilar. Biyoteknolojik calismalarda siklikla
kullanilan bir arac.

Antisens RNA: (Lat. anti+sensus) mRNA'yr engellemek icin
aktarilir. Genetik KO alternatiftir. Antisens teknoloji olarak bilinen
yontemde, antisens RNA molekiilleri, hedef genin RNAsina 6zgiin
olarak baglanarak gen ifadesine engel olur.

Bakteriofaj: (Lat. bacterio+phage) Bakterileri enfekte eden bir
cesit virus. Genetik materyalini (tek iplikli RNA/DNA, cift iplikli RNA/
DNA] protein kilif icerisinde aktarir.

cDNA kiitiiphanesi: Belirli bir tire, belirli bir dokuya ya da
hicreye ait tim RNA'nin once cift iplikli cDNA’ya cevrilmesi ve daha
sonra klonlanarak kitiiphanesinin olusturulmasidir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Elektroporasyon: Disaridan uygulanan elektrik alana bagli
olarak hiicre plazma membraninin gecirgenligini arttirma. Hiicreye
disaridan sokulmak istenen maddeleri gecisi i¢in bir yol.

Genetik “knock-out”/"knock-in": KO, bir organizmadaki birgenin
islevsiz hale getirilmesini saglamak amaciyla uygulama genetik
teknik. iki ya da iic gen icin ayni anda uygulanabilir. Tam ters islem
genetik “knock-in”, hedeflenmis genomik bdlgelere 6zgiin cDNA
dizileri sokarak hayvansal hastalik modelleri olusturulmaktadir.

Genomik DNA kiitiiphanesi: istenen tiim DNA parcalarini iceren
klon topluluguna DNA kitiphanesi denir. Tim genomun ya da tek
bir kromozomun kitiiphanesi yapilabilir.

HAC: insan yapay komozomlari, mikrokromozomlar, yaklasik
6-10 megabaz buyiklikte genleri tasiyabilecek kapasitedeki yapay
kromozomlar.

Klon: (Lat. klon) istenen DNAbélgesinin, seciciolarak cogaltilarak
benzer sayida c¢ok fazla sayida uretilmesidir. Ortaya cikan cok
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sayidaki kopya ilgili bolgenin detayli bir bicimde calisilmasina olanak
saglar.

Kosmid: 1978 yilinda Collins ve Hohn tarafindan tanimlanan bir
klonlama vektori. Plazmid ve fajin “cos” dizisinin melezlenmesi ile
olusur. Genomik kitliphaneler hazirlamak icin kullanilir.

Lipozom: Cift tabakali lipid yapida, yapay olarak hazirlanan
bir vezikil. Besinlerin ve farmasotiklerin uygulanmasinda
yararlanilmaktadir.

Molekiiler klonlama: Aseksiiel tireme, genetik olarak kopyasini
yapmak islemi.

Plazmid: (Lat. plasma+idus) Genomik DNA dan bagimsiz olarak
bulunan ve cogalabilen DNA molekdilleridir. DNA'si cift iplikli ve
halkasal yapidadir. Bakterilerde dogal olarak bulunur.

Ribonukleaz: RNaz, RNA'nin kiiclik parcalara ayrilmasini
katalizleyen niikleaz. Endoniikleaz ve ekzonlkleaz ¢esitleri vardir.
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RNA interferans: RNA aracili engelleme (RNAi), canl
organizmalarin gen aktivitelerini kontrol etmek amaci ile
kullandiklari bir mekanizma. Yazilim sonrasi gen sessizlestirme
mekanizmasi olarak bilinir.

Transduksiyon: Bir bakteriden diger bakteriye virus transferi.

Transfeksiyon: (Lat. tréns+infectio) Nikleik asidlerin, protein ya
da antikorlarin hiicre icine sokulma islemi. Transformasyon, viral
kokenli olmayan DNA transferi.

Transgenez: Transgenez, yabanci bir geni canli bir organizmaya
tanitip, bir sonraki doline gecirebilmek. Bu islem, lipozomlar,
plazmidler, viral vektorleri, DNA injeksyonlari ile yapilabilir.
Transgenik organizma ise disaridan sokulan yabanci geni anlatima
sokup proteine donistirebilen organizmadir.

YAC: Maya yapay kromozomlari, 100kb-3000kb biliyik DNA
parcaciklarinin  klonlanmasinda kullanilir. Biyik ve karmasik
yapidaki  genomlarin  fiziksel haritalarinin  cikartilmasinda
yararlanilir.
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MOLEKULER TEKNIKLER

Allel 6zgiin melezleme: ASO, PZR ve jel elektroforezi kullanarak
aranan mutasyonun varligini tespit etmeye vyarar. 20-25 baz
uzunlugunda hedef DNA'ya 6zgi problar, DNA ile muamele edilir ve
probun isima yaptigi maddeye gore radyoaktivite veya floresan ile
analiz edilir. Mutasyonlu DNA’ya tam baglanamayan probun isimasi
distk olur.

Amplifikasyon:  (Lat. amplificatio) Ontogeni ve filogenide
yapisal ve gorevsel kompleksligin gittikce artirilmasi yoniindeki
degisiklikler. Bir niikleik asit parcasinin kopya sayisinin in vitro ya da
konak hiicresiicinde fazla Uretilerek arttirilmasi.

Annealing: Primerlerin  DNA'nin acilmis sarmal yapisinda,
eslenigi olan bolgelere baglandiklari asamadir. Tm (cift ipligin
ayrilma 1sisi), DNA nin cogaltilacak bélgesindeki baz icerigine
(A,G,C,T) baglidir.
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ASO: Allel spesifik oligonukleotidler, tek baz degisimlerinin
belirlenmesi amaciyla kullanilan 15-20 nikleotid uzunlugunda, tek
bir allele 6zgl (mutant /yabanil) oligolar kullanilarak uygulanan bir
yontemidir. Bu teknigin kullanilmasi icin DNA dizisinin ve alleller
arasinda degisen SNP’ lerin bilinmesi gerekmektedir.

Denatiirasyon: Protein ya da niikleik asidlerin ikincil ve tclncil
yapilarini kuvvetli asid, baz, inorganik tuzlar, organik cozlcller
(alkol, kloroform] ve isi gibi dis etkenlerle kaybetmeleri durumudur.
Bu sayede DNA'nin cift sarmal yapisi acilarak tek iplikli hale gelir.

dHPLC: Denature edici yiiksek performansli sivi kromatografi,
HPLC teknigine denatiire edici ajan olarak sicaklik faktoriinin
ilave edilmesi ile modifiye edilmis halidir. SNP arastirilmasinda,
mutasyonlarin saptanmasinda kullanilan bir tekniktir.

Dideoksi “Sanger”dizileme:YontemintemeliDNAreplikasyonuna
ve modifiye dideoksiniikleotidlerin (ddNTP) baglanmasi durumunda,
yeni sentezlenen zincirin uzamasinin durmasina dayanmaktadir.
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ddNTPler (ddATP, ddGTP, ddCTP, ddTTP) fluoresan isaretlidir ve
DNA’'da bulunan serbest 3'-OH gurubuna baglanip sentezi durdurur.
DNA parcacik boylarindaki farklliklar otomatize dizi analizi
sistemlerinde tespit edilir.

DNA parmak izi: Her insanin kendine 6zgii olan genomu icindeki,
oldukca degisken bazi tekrarlanan DNA dizilerinden yararlanarak,
restriksiyon analizleri sonucu edilen DNA parca kaliplari. Her birey
icin tek olan DNA parmak izi ile aile iliskilerinin ve kimliklendirme
mumkindir.

Elektroforez: (Yun. electrum+phoresis) Molekiillerin elektrik
yiklerine gére ayrilmasi teknigidir. Molekiler genetikte, PZR
sonrasl ¢ogaltilan bdlgenin agirligi ve elektrik enerjisine gore jel
icinde bir ylkten digerine giderken kat ettigi mesafe farkliliklarini
ele almaktir.

FISH: (ing. Fluorescense In Situ Hybridization), molekiiler
sitogenetik teknik. Genomda istenilen hedef DNA bélgesini, eslenik
ve floresan isima veren problar yardimi ile isaretleyip floresan
mikroskobunda degerlendirilmesine olanak saglayan yontemdir.

Gercek zamanli PZR: Floresan isretleyiciler kullanilarak, gercek
zamanli olarak DNA ya da RNA nin analizinin yapildigi ve miktarinin
tespit edildigi tekniktir. Flouresan sinyali PCR triin miktariile dogru
orantili olarak artmaktadir. Hassas ve hizli bir PZR yontemidir.

Hibridizasyon: (Lat. ibrida) Melezleme, niikleik asit melezleme.
Hibridizasyon ile DNA-DNA, DNA-RNA, RNA-RNA melezleri
olusturulabilir.

HPLC: Yiksek performansli sivi kromatografi, kromatografik
ayrimi saglayan, etkilesime bagli olarak degiskenlik gdsteren,
kolondan cikis zamanini temel alarak proteinlerin tanimlanmasini
saglayan bir yontemdir.

In situ hibridizasyon: (Lat. in+sitd) Sitolojik preparatlarda,
genlerin veya DNA dizilerinin kromozomlar Uzerinde direkt
yerlesimine olanak tanir. Hicre veya doku preparatlari kullanilabilir.
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Kromatografi: (Yun. khroma+to+graphia) Bir sivi ya da gaz
ortaminda karisik haldeki molekillerin birbirlerinden ayrilmasi
teknigidir.

Multipleks PZR: Birden fazla primer cifti kullanilarak tek

tepkimede bircok hedef bolgenin ayni anda cogaltilmasi islemidir.
1988'de Chamberlian ve ark. tarafindan tanimlanan c¢oklu PCR,

delesyonlari, mutasyonlari ve polimorfizmleri iceren bircok DNA

analizlerinde uygulanmaktadir.

i¢ ice PZR: (ing. nested) Amplifikasyon 6zgiinliigiini arttirmak
ve o0zglin olmayan primer baglanmasini azaltmak icin kullanilan
iki asamali PZR dir. Birinci PZR sonucunda olusan elde edilen tim
amplikonlar, ikinci PZR icin kalip nikleotid molekdlleri olarak
kullanilir.

Northern Blotlama: ilk kez 1977 yilinda gerceklestirilmis olan
teknik DNA-RNA hibritlesmesine dayanir. Toplam RNA o6rnegi
icerisinde hedef genin anlatiminin olup olmadiginin ve eger varsa
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anlatim miktarinin goreceli olarak kantifiye edilmesini saglar.

Piro dizileme: DNA replikasyonu sirasinda ac¢iga cikan
pirofosfatin ATP’ye donistirilmesi ve ATP'nin aktive ettigi bir enzim
araciligi ile olusan i1s1gin ol¢lilmesine bagli olarak, yeni sentezlenen
DNA'nin dizisinin belirlenmesine dayanan bir yontemdir.

Prob: Melezleme icin kullanilan, sentetik olarak hazirlanmis,
isaretlenmis (radyoaktif, fluoresan vb) kisa, hedef DNA bdlgesine
komplementer DNA ya da RNA parcalari.

PZR: Polimeraz Zincir Reaksiyonu, ilk olarak 1984 yilinda Kary
Mullis tarafindan gelistirilen, in vitro kosullarda belirli bir DNA
bolgesinin enzimatik olarak ¢ogaltilmasi islemidir

Renatilirasyon: Denatiirasyona ugratilmis kimyasal bir bilesigin,
belli baglarini bozan etkilerin kaldirilmasi ile ¢ boyutlu yapisini
tekrar kazanmasi.
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RFLP: Restriksiyon fragment uzunluk polimorfizmi, DNA
lzerinde mutasyonlar sonucu olusan, restriksiyon enziminin kesme
bolgesinin yok olmasi ya da yeni kesim bélgesi olusmasi sonucunda,
DNA restriksiyon enzimleri ile kesildiginde farkli uzunlukta DNA
parcalarinin olusmasi ve bu uzunluk farkina dayanilarak analiz
yapilmasina dayanan bir tekniktir.

Southern Blotlama: Genomik DNA hibridizasyon yontemidir. ilk
olarak Edwin Southern tarafindan 1975 yilinda gerceklestirilmistir.
DNA dizisinin varligini tespit etmeyi saglar. Ozellikle gen yapisi,
genom organizasyonu, haritalama ve gen anlatimi ¢alismalarinda
kullanilir.

TerztranskriptazPZR (RT-PZR): Polimeraz Zincir Reaksiyonunun
bir seklidir. RNA'nin cogaltilmasi gerektigi zamanlarda kullanilan
bir yontemdir. Oncelikle ters-transkriptaz enzimi ile tek iplikli RNA
cift iplikli eslenik DNA'ya dontstardlur.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Western Blotlama: Immiinblotlama, protein icerigi bulunan bir
bilesimde, 6zgiin bir proteinin varliginin ve konsantrasyonunun
anlasilmasini  saglayan  bir  tekniktir. ~ Poliakrilamid jel
elektroforezinde ydirdtilen proteinler, nitroselliiloz ya da naylon
membranlara aktarilip, hedef proteine 6zglin antikorlar ile muamele
edilir.
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HASTALIKLARLA iLiSKILi YENiI GENLERI
ARASTIRMAK

Baglanti analizi: (Lat. linchinus+aticum) Baglanti analizlerinde
bir hastaligin bilinen bir genetik belirtece bagli olup olmadigi
arastirilmaktadir. Bir hastalik geni ile bir genetik belirte¢
birbirine ne kadar yakin yerlesmisse, sonraki nesillere birlikte
aktarilma olasiliklari da o kadar yiiksek olur. Onceleri ABO, rhesus
gibi eritrosit antijenleri ve insan lokosit antijenleri (HLA] gibi
belirtecler kullanilirken, molekiiler genetik alaninda kaydedilen
gelismeler sonrasinda DNA belirtecleri kullanilmaya baslanmistir.
“Restriksiyon parca uzunluk polimorfizmleri” ve “polimeraz zincir
reaksiyonu”nun kullanima girmesi ile DNA belirteclerinin sayisi
hizla artmistir. insan genomunun her bdlgesi icin DNA belirtegleri
gelistirilmistir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Baglanti esitsizligi: Genetikte iki veya daha
fazla lokusun alellerin rastgele olmayan birlikteligidir (bu lokuslar
ayni kromozomda bulunmayabilir). Bu olgu, genetik baglantilik ile
karistirilmamalidir: bu, ayni kromozomda bulunan, aralarinda
sinirll oranda rekombinasyon olan iki veya daha fazla lokusun
birlikteligidir. Baglanti esitsizliginde bazi alel veya genetik belirtec
(marker) kombinasyonlari, bu alellerin topluluktaki sikliklarina
bagli olarak belli haplotiplerin rastgele olusturmasindan beklenen
kombinasyonlardan daha sik veya daha ender olarak bulunur. Belli
lokuslardaki polimorfizmlerin rasgele olmayan sekilde birliktelikleri
onlarin baglanti esitsizligi ile dl¢ulir.

Baz cifti: Birbirine ters dogrultudaki DNA veya RNA zinciri
uzerinde bulunan, birbirine hidrojen baglari ile baglanmis
iki niikleobazdir. Standart Watson-Crick baz eslesmesinde (veya baz
cifttesmesinde), adenin (A], timin (T) ile, guanin(G) de sitozin (C) ile
bir baz cifti olusturur. RNA icinde olan baz ciftlerinde timin’in
yerini urasil (U) alir. Baz eslesmesi, protein cevrimi (translasyon)
sirasinda mesajci RNA  molekilindeki kodonlarin  tasiyici
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RNA’daki antikodon tarafindan taninmasinin da mekanizmasidir.
Bazi DNA veya RNA baglanma enzimleri belli baz ciftlerini taniyarak
belli gen diizenleme bolgelerine baglanabilirler.

b¢ = baz cifti

Fiziksel harita: Genlerin fiziksel yapilarini, kesin olarak ortaya
koyabilmek amaciyla, genomik DNA nin klonlanmis parcalarinin
dizenlenmesiyle olusturulurlar. Cok yiksek c¢ozinurlikte
olduklarindan ayrintili analize imkan tanir. Fiziksel haritalamanin
en son hedefi DNA baz dizisinin cikarilmasidir. Ancak genis DNA
bélgelerinin dizi analizinin yapilmasi teknik acidan gii¢ oldugu
icin haritalamada ¢6zUnirligl 1 Mb dan daha aza indiren iki ana
yontem gelistirilmistir. Bu yontemler kullanilarak “Restriksiyon

Haritalama” ve dogal olarak uzatilmis ya da yapay olarak uzatilmis
kromatin ya da DNA iplikciklerinde yiksek ¢ozinurlukld FISH dir.
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Fonksiyonel klonlama: Tek gen hastaliklarinda bir genin
kodlanmasinda ya da kontrol zincirlerinde mutasyonlar ile hastalik
ortaya cikar ve genin protein dridndnin yapisinda bir degisim
meydana gelir. Biyokimyasal temeli bilinen bir hastalikta, ilgili
proteini kodlayan gen arastirilarak, sorumlu geni belirlemek
mimkiindir. “islevsel klonlama” olarak bilinen bu yaklasim,
fenilketondiri ve hemofili gibi hastaliklardaki genleri belirlemek icin
kullanilir.

Gb = giga baz cifti = 1.000.000.000 b¢

Genetik haritalama: Genlerin kromozomlar lizerinde bulundugu
yerlerin (lokus) gosterilmesidir. Bdylece insan genomunun
anatomisi ortaya cikariir. Pek c¢ok genin ve diger genetik
belirteclerin, birbirlerine gore bir kromozom boyunca dizilis
sirasinin haritalanmasiyla bir kromozomun haritasini veya tim
genom haritasini ¢cikarmak mimkindur.

kb (= kb¢) = kilo baz ¢ifti = 1.000 bg

Kilobaz-megabaz-sentimorgan: Asagidaki kisaltmalar DNA
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ve RNA molekiillerinin fiziksel uzunluklarini belirtmek icin yaygin
olarak kullanilir:

Kros-over: Mayoz bélinmenin profaz | evresinde gorilen, cift
halde bulunan kromozomlarin yaptigi parca degisimine verilen addir.
Bunun sonucunda genetik rekombinasyon meydana gelir, yani farkli
kromozomlarda bulunan genlerin alelleri birbiriyle yer degistirir.
Krosover, genelde sinapsis denen bir slire¢ zarfinda olur. Sinapsis,
ozellikle pakiten evresinde sinaptonemal kompleksin olusumundan
once baslar ve profaz I'in sonuna kadar tamamlanmaz. Krosover
genellikle, eslesmis kromozomlarin eslesme balgelerinin kirilip
sonra tekrar diger kromozomla birlesmesi sonucu meydana gelir.

Lod skor: (ing. logarithm of odds) Géreceli risk oranlari (10
tabanli) logaritmasi, Matematikcilerce logit olarak da adlandirilir.
insan, hayvan ve bitki popiilasyonlarinda baglanti analizi yapmak igin
kullanilan bir istatistik testtir. Bu test Newton E. Morton tarafindan
gelistirilmistir. Bilgisayarli LOD skor analizi, Mendeliyen ozellikler
(veya bir 6zellikle bir belirtec, veya iki belirte¢) arasinda baglantinin
belirlenmesi icin karmasik soyagaclarinin analizini kolaylastirir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Mb = mega baz cifti = 1.000.000 b¢

Pozisyonel klonlama: Bircok hastalikta biyokimyasal temel
bilinmez ve islevsel klonlama mimkiin olmaz. Boyle hastaliklarda
pozisyonel klonlama yaklasimi basarili olmaktadir. Bu yontemde,
hastalik patofizyolojisi ile ilgili bilgi olmaksizin, sadece genetik
teknikler kullanilarak ilgili genin genomik yerlesimi belirlenir.

Rekombinant DNA: Dogada  kendiliginden  olusmasi
mimkin olmayan, cogunlukla farkli biyolojik tirlerden elde
edilen DNA molekdllerinin, genetik muhendislik
teknolojisiyle kesilip, elde edilen farkli DNA parcalarinin
birlestirilmesi islemlerini kapsayan bir teknolojidir. Rekombinant
DNA ise; bu islem sonucu uretilmis olan yeni DNA molekiline
verilen isimdir ve kisaca rDNA olarak yazilir. Bu alanda yapilan
islemler, kisaca genlerin herhangi bir organizmadan alinarak
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tretilmesi (klonlama) ve iretilen genlerin gerek temel, gerekse
uygulamali arastirmalar icin kullanilmasi olarak ozetlenebilir. Bu
teknoloji bugiin temel bilimler, tip, endistri, hayvancilik, ziraat,
cevre mihendisligi gibi alanlarda yaygin bir bicimde kullanilmaya
baslamistir.

Rekombinasyon: Genetik c¢egsitlenme, genetik materyalin
(genellikle DNA, fakat RNA da olabilir) bir zincirinin kirilmasi ve
sonrasinda farkli bir DNA molekdiline katilmasiyla olusan siirectir.
Okaryotlarda cesitlilik genellikle mayoz sirasinda, kromozom ciftleri
arasindaki kromozomal parca degisimiyle meydana gelir. Bu siire¢
dollerin ebeveynlerinden farkli gen dizilimlerine sahip olmasina ve
daha once olmayan yeni alleler Uretmesine onciiliik eder.

Santimorgan birimi bir kromozom uzerindeki uzakliklar icin
kullanilir, ama ona karsilik gelen baz birimi sayisi canlidan canliya
farkeder. insan genomunda bir santimorgan yaklasik 1 milyon baz
ciftine karsilik gelir. Tek iplikli DNA veya RNA durumunda uzunluk
birimi olarak baz ¢ifti yerine niikleotit kullanilir (kisaltmasi nt, veya
knt, Mnt, Gnt), ¢clinkl eslesme yoktur.
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TUM GENOM ANALIZLERI

CGH mikrodizilim: Karsilatirmali Genomik Hibridizasyon, temeli
FISH'e dayanan, farkli floresan boya ile boyanmis test (hasta) ve
referans DNA o6rneklerinin normal kromozomlara baglanmasi ile
elde edilen floresan renk farkliliklarini gosteren bir yontemdir.
Bu teknik kopya sayisindaki farklliklari veya iki farki DNA ornegi
arasindaki belirli kromozomal segmentlerin dozajini 6l¢cmek icin
kullanilmaktadir. Yontem ile hasta DNA’sinda kromozomal kayip
veya belli bir bolgenin amplifikasyonu (kazang) gosterilir. Array-
CGH tekniginde yiiksek kararlilikta dizileme islemi gerceklestirilir
fakat submikroskobik insersiyon veya delesyonlar, dengesiz
translokasyonlar  saptanabilirken, dengeli translokasyonlar,
inversiyonlar, nokta mutasyonlari saptanamamaktadir.

Derin dizileme: Yeni nesil dizileme teknolojileri ya da yiksek
cozunurlikli dizileme teknolojileri olarakta bilinir. Ayni anda
ylzlerce hatta binlerce diziyi tek seferde dizilemeye yarar. Tim
genom dizisinin ¢ikarilmasinda yararlanilir.
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DNA mikrodizilim: DNA mikrogip, DNA ¢ip, gen ¢ip, genom
cip, genellikle herbiri bir geni temsil eden, ayri ayri kic¢uk kati
ylzeye kovalent baglarla sabitlenmis binlerce DNA parcaciklari
toplulugudur. DNA mikrocipleri diger biyolojik mikrociplerden
(6rnegin protein veya antikor mikrocipi) tek farki DNA'yr 6l¢mesi
veya algilama sisteminin bir parcasini DNA'nin olusturmasidir.
Nicel veya nitel olclimler zorlayici sartlar (ing.  high-
stringency) altinda secici DNA-DNA veya DNA-RNA etkilesimi
ve florofor tabanli algilama esaslarina dayanmaktadir. DNA
mikrocip teknolojisi cogunlukla gen ifadesi profilini ¢ikarmada,
yani ayni anda cok sayida genin ifade diizeyinin gozlemlenmesinde
veya karsilastirmali  genomik hibridizasyon c¢alismalarinda
kullanitmaktadir.

Protein mikrodizilim: Protein ¢ip, hiicredeki cok sayida proteinin
seviyelerinin belirlenmesini, iki-melez taramasi ise protein-
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protein etkilesimlerinin sistematik olarak incelenmesini saglar.
En sik kullanilan protein mikrodizilim yontemi, antikorlarin protein
ciplerine emdirilip protein iceren ¢ozeltinin de bu cipler ile muamele
edilmesive bu sayede aranan proteinin tespitine dayali biryontemdir.

SNP/CNV mikrodizilim: Molekdiler biyoloji ve biyoinformatik
calisma alanlarinda populasyonlardaki polimorfizmi (SNP ve CNV])
saptamak icin kullanilan DNA mikroarray teknigidir. Tek nikleotid

polimorfizmi DNA lzerinde siklikla meydana gelen varyasyonlardir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}
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OMIiK TEKNOLOJILERI

Bioinformatik: Bilgisayar ve bilisim teknolojilerinin, tip ve
biyoloji alaninda uygulanmasidir. Bilgi Uretmek icin algoritmalar,
bilgi bankalari, internet teknolojileri, yapay zeka, yapisal biyoloji,
data mining, image processing, modelleme, simulasyon, sistem
teorileri ve istatistigi kullanir. Bu alanda en sik kullanilan yazilimlar
ve teknolojiler; Java, XML, Perl, C, C++, Python, R, MySQL, SQL,
CUDA, MATLAB ve Microsoft Excel.

Genomik: Herhangi bir canlinin bitiin yapisal ve islevsel
fonksiyonlarini kodlayan tim genlerini teker teker tanimlayarak bu
genlerin birbirleri ve cevre ile etkilesim ve iletisimlerini, zaman, yer
ve miktar olarak tretim ve aktivasyonlarinin kontrolini bitlinsel
olarak inceleyen ve ortaya c¢ikan bilgiyi bilgisayar veritabanlarinda
isleyen, anlamlandiran ve saklayan bilim dali olarak tanimlanir.
Genomik sayesinde farkli organizmalara ait genetik bilgiler
karsilastirilabilmekte, organizmalar arasindaki  benzerlikler
evrimsel dlizeyde arastirilabilmekte ve organizmalarin urettikleri
proteinlerin cesitleri, sayilari ve bunlarin fonksiyonlari hakkinda
bilgi sahibi olunabilmektedir. Calisma alanlarina gére genomik
yapisal ve fonksiyonel genomik olmak lzere iki gruba ayrilmaktadir.

TURK HEMATOLOJi DERNEG [JJ}

Metabolomik: Biyokimyasal siireclere katilan metabolitlerin
sistematik calisilmasidir. Belirli bir zaman diliminde dokularda,
hiicrelerde ve fizyolojik sivilarda lipid, karbohidratlar, vitaminler,
hormonlar ve diger hiicre bilesenlerinden ortaya cikan kicik
molekilld metabolitlerin yliksek verimli teknolojiler kullanilarak
saptanmasi, miktarinin belirlenmesi ve tanimlanmasidir.

Proteomik: Belli bir zamanda belli bir yerde bulunan tim
proteinlerin yapilarini, yerlesimlerini, miktarlarini, translasyon
sonrasl modifikasyonlarini, doku ve hiicrelerdeki islevlerini, diger
proteinlerle ve makro molekdllerle olan etkilesimini aydinlatir.
Proteomik, dinamik bir terim olup farkli kosullarda hiicre, doku veya
vicut sivilarindaki proteinlerin kantitatif analiz teknolojisi olarak
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tanimlanir. Kiyaslamali proteomik ise iki farkli durum arasindaki
(normal ve hastalik, yasli ve gen¢) ekspresyonun karsilastirilmasina
dayanir.

Transkriptomik: Genomdan yazilim ile olusan mRNA ifadelerinin
es zamanli incelenmesidir. Bir érnekte bulunan RNA miktarina bagli
olarak, genlerin secilmis bir alt grubunun veya tamaminin anlatim
dizeyini ol¢cmeyi hedeflemektedir. Transkriptom, bir hiicredeki tim
RNA molekdllerini ifade eder; mRNA, rRNA, tRNA ve kodlamayan
RNA lar.
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