KROMOZOMLARDA AYRILMAMA OLAYI

-Normal sartlar altinda mayozun anafaz | evresinde homolog
kromozomlar, anafaz Il evresinde ise kardes kromatitler ig
ipliklerine tutunarak birbirinden ayrilir ve hiicrenin zit
kutuplarina gekilir. www.biyolojiportali.com

-Bazen iki homolog kromozom ya da iki kardes kromatit
birbirinden ayrilmayarak hiicrenin ayni kutbuna gidebilir.

Bu duruma ayrilmama olayi adi verilir.

-Bu durumu sekil Gizerinde gosterelim:
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Sema: Mayoz | ve Mayoz IlI’de ayriimama
-Ayrilmama olayr hem gonozomlarda hem de otozomlarda
gorulebilir.

a. Otozomal ayrilmama: Annenin otozomlarinda ayrilmama
ile fazladan 13. kromozoma sahip olan bireylerde Patau
(Patu) sendromu; fazladan 18. kromozoma sahip olan
bireylerde Edwards (Edvirds) sendromu ve fazladan 21.

kromozoma sahip bireylerde Down sendromu meydana gelir.

Bu durumlardan en sik rastlanani Down sendromu
(mongolizm) dir.

-Down sendromuna sahip bireyler 47 kromozoemludur.

-Bu bireyler gozlerinin ¢ekik olmasi ve yuvarlak ylz hatlariyla
Mogol irkina benzerlik gésterir.

-Genellikle dogustan gelentkalp bozukluklarina ve zeka
geriligine sahiptirler; dilleri bliytktar; hastaliklara karsi
direngleri azdir.

-Down sendromlu erkek bireylerin hemen hemen hepsi ve
disilerin yarisi, eseysel olarak gelismemis olup kisirdirlar.

-Bu bireyler, 30-35 yaslarina kadar yasayabilirler. Down
sendromunun nedeninin tam olarak kesinlik kazanmamasina
karsin annenin yasi ya da aldigi hormon tedavisiyle ilgili
oldugu distintimektedir.

p: 44+XX X A4+XY
G: 234X 21+X 22+X 22+Y
Fu: o 2 23+X 214X
454XX=47 43+XX=45
224X Mongol disi Olur
454+4XY=47 43+XY=45
ar v
22+ Mongol erkek Olur

gozlenebilir. Disilerde gonozomal ayrilmama sonucu olusan
yumurta, saglikh spermle dollenirse siiper disi, Klinefelter
erkek, Turner disi bireyler olusabilir. 45 kromozomlu erkek
bireyler ise dogmadan olirler.

P: 44+XX X 44+XY
G: 224X X 22+0 224X 22+Y
Fa & g 224XX 2240
44+XXX=47 44+X0=45
224X Super disi Turner disi
.. A4+XXY=47 44+Y0=45
Klinefelter erkek Olur

-Siiper disi sendromu: iki gonozom tasiyan bir yumurtanin X
kromozomu tasiyan normal bir spermle déllenmesi senucu
47 (44 + XXX) kromozomlu disiler meydana gelir. Normal bir
gorinime sahip olan siper disi, genelde: dogurgan degildir.
Super disi sendromlu disilerde normal bireylere gore iki kat
daha fazla zeka geriligi goruliirken cogu fazladan X
kromozomu tasidigininifarkinda degildir.
Klinefelter erkek sendromu: X kromozomlarinin ayrilmamasi
sonucu olusan 23 kromozomlu yumurta ile Y kromozomu
tasityan normal bir spermin doéllenmesi sonucu 47 (44+XXY)
kromozomlu-erkekler olusur. Bu erkekler uzun boylu, uzun
kollu ve bacakl, kas yapisi zayif, cogu zaman disilerdeki gibi
gogisleri bulunan, esey organlari normalin yarisi
boyutlarinda olan, incesesli, kisir ve zeka geriligi olan
bireylerdir.
Turner sendromu: Gonozom tasimayan bir yumurtanin
(22+0), X kromozomu bulunduran normal bir spermle
dollenmesi sonucu 45 (44+X0) kromozomlu disiler meydana
gelir. Disi gorinimindeki bu bireylerin boyunlarinin
cevresinde kalin deri kivrimlari bulunur. Normalden daha
kicuk yapil ve kisa boylu, kisa ve kiit parmakli, normal
sekilde eseysel olgunluga ulagamayan disilerdir. Bu disilerin
zeka duzeyleri genellikle normaldir.
-Yasamsal 6neme sahip bazi genler X kromozomu tizerinde
tasinmaktadir. Bu nedenle gonozom tasimayan bir yumurta
ile Y kromozomu tasiyan normal bir spermin déllenmesi
sonucu olusan 45 (44+Y0) kromozomlu bireyler yasayamazlar.
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Ayrilmama olayr mayoz bélinmenin birinci bélimiinde
gerceklesebilecegi gibi ikinci bélimiinde de gergeklesebilir.
-Spermatogenez sirasinda mayoz II’de kardes kromatitlerde
ayrilmama meydana gelirse 22+YY kromozomlu spermler
olusur. Bu spermlerin normal bir yumurta ile déllenmesi
sonucu 47 (44+XYY) kromozomlu erkek birey meydana gelir.
Bunlar uzun boylu, sug islemeye egilimli oldugu varsayilan ve
normalden daha dusik zekal bireylerdir.

insanlarda Gozlenebilen Kromozom Sayisi Anormallikleri
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Kromozom sayilari

Down 47 kromozomlu birey

(21. kromozomda ayrilmama)
Patau 47 kromozomlu birey

(13. kromozomda ayrilmama)
Edwards 47 kromozomlu birey

(18. kromozomda ayrilmama)

b. Gonozomal ayrilmama: Esey kromozomlari olan X ve Y
kromozomlarinda goérilen ayrilmama olaylari sonucu iki
gonozoma da sahip gametlerle hi¢ gonozom tasimayan
gametler meydana gelmektedir. Gonozom ayrilmamasi hem
disi hem de erkek bireylerdeki gamet Uretimi esnasinda

Disilerde gonozomal ayrilmama ile olusan sendromlar

Super disi 44+XXX= 47 kromozomlu birey

Turner disisi 44+ XO= 45 kromozomlu birey

Klinefelter erkek 44+ XXY=47 kromozomlu birey

Erkeklerde gonozomal ayrilmama ile olusan sendromlar

44+ XYY=47 kromozomlu birey

www.biyolojiportali.com




