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MutasyonlarMutasyonlar
Genlerin tüm özelliklerini koruyarak bir sonraki kufla¤a aktar›ld›¤›n› biliy-
oruz. DNA’n›n yap›s›n› ve dizilimi bozmadan kendini kopyalayarak
ço¤ald›¤›n› geçti¤imiz say›da ö¤rendik. Peki, bu her zaman düzenli ve
kural›na uygun olarak m› gerçekleflir? Tabii ki hay›r! Bazen do¤al ya da
yapay yollarla DNA dizilimi de¤iflebilir ya da kromozomlarda bozukluklar
oluflabilir. Mutasyon olarak bilinen bu durumda ne olur? Asl›nda çok da
yabanc› olmad›¤›m›z durumlar ortaya ç›kar. Yap›fl›k ikizler, 8 bacakl› kuzu, 4
bacakl› ördek gibi normal olmayan çok say›da canl›ya zaman zaman yaz›l›
ve görsel bas›nda rastlam›fls›n›zd›r. Tüm bunlar›n nedeni mutasyonlard›r.
Bunlar, genel olarak genlerdeki de¤ifliklikler, kromozom yap›s›n›n ve
say›s›n›n de¤iflmesi gibi nedenlerle ortaya ç›karlar. 
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Mutasyonun Nedenleri 
Yüksek enerjili ›fl›n›mlar (UV, gamma, X) mutasyonla-

r›n en büyük nedeni. Bunlar›n yan›nda hardal gaz›,

nitrik asit, bromüraçil gibi çeflitli kimyasal maddelerin

de mutasyona yol açt›¤› söylenebilir. Ayr›ca keyif veri-

ci ve uyuflturucu madde ve ilaçlar da mutasyona ne-

den olabilir. Yap›lan bir araflt›rmada, LSD (liserjik asit

dietilamid) olarak bilinen uyuflturucunun sirke sinekle-

rinin besin ortam›na eklendi¤inde, hem mutasyona

hem de kromozom de¤iflikliklerine neden oldu¤u be-

lirlenmifl. ‹nsanlarda da kromozom de¤iflikliklerine ne-

den olabilece¤i belirtiliyor. 

Mutasyon Çeflitleri
Baz› mutasyonlar d›flar›dan da kolayl›kla görülebilir.

Baz›lar›n› belirlemek için moleküler teknikler uygula-

mak gerekir. Genlerdeki de¤ifliklerle ortaya ç›kan mu-

tasyonlar, gen mutasyonu ya da nokta mutasyon ola-

rak da bilinir. Bu en çok görülen mutasyon tipidir. Mu-

tasyona u¤ramak, genel olarak bask›n durumda olan

bir genin çekinik duruma geçmesidir. Do¤al ya da ya-

pay yollarla oluflabilir. Mutasyon, DNA dizisinde s›rala-

man›n ya da bazlar›n yerinin de¤iflmesiyle gerçekleflir.

Çok basit gibi görünen bu de¤iflim, canl›n›n tüm yafla-

m›n› etkileyebilir. Tüm hücrelerde oluflabilen mutas-

yonlar›n gen dizilimini de¤ifltirdi¤ini söyledik. Bu de¤i-

flim hücrenin tipine ve görevine göre farkl› etkiler olufl-

turabilir. Bazen o kadar azd›r ki, yaln›zca o hücreyle s›-

n›rl› kal›r. Bazen de, örne¤in üreme hücrelerinde orta-

ya ç›karsa, etkisi çok fazla olup d›fl görünüfle yans›yabi-

lir ya da hücrenin ölmesine neden olabilir. 

Bir baflka mutasyon tipi de DNA’ya baz eklenmesi ya

da DNA’dan baz ç›kmas› gibi durumlarda meydana

gelebilir. Bu durum, genellikle DNA’n›n kendisini kop-

yalamas› s›ras›nda gerçekleflir. Kopyalama s›ras›nda

bir hata sonucu DNA’n›n bir bölümü eksilebilir ya da

yeni bir bölüm eklenebilir. Bu, kromozom kopmas› ya

da yeniden dizilme s›ras›nda gerçekleflir. 

Bir mutasyon tipi de kromozom say›lar›n›n de¤iflme-

siyle meydana gelir. Bu durum kromozomlar›n mitoz

ve mayoz bölünme s›ras›nda düzenli olarak ayr›lmad›-

¤› zamanlarda meydana gelir. Kromozomlar ayr›lma-

d›¤›nda, kromozom say›lar› farkl› hücreler oluflur. Bu

durum kal›c› kal›tsal sorunlar› meydana getirir. Örne-

¤in insanlarda Down sendromu, Edward sendromu,

Patau sendromu gibi genetik hastal›klar kromozom

say›lar›n›n farkl› olmas›ndan kaynaklan›r. Down sen-

dromunda 46 yerine 47 kromozom bulunur. Buna

neden olansa 21. çift kromozomun üçlü bir yap›da ol-

mas›. Edward sendromunda 18. kromozom, Patau

sendromundaysa, 13. kromozom üçlemesi olur. Tüm

bu sendroma yakalanm›fl bireylerde anormal fiziksel

görünüm, zekâ bozukluklar› gibi hastal›klar görülebi-

lir. Buraya kadar anlatt›klar›m›z en çok görülen mutas-

yon tipleri. Bunlar›n yan›nda, kromozomlar›n kopma-

s› ya da yeniden s›ralanmas› s›ras›nda mutasyon ola-

bilece¤i gibi, baz› bakteriler ve virüsler de mutasyona

neden olabilir. 

‹nsanda görülen Down sendromunda, 21. Kromozom iki tane

olmas› gerekirken üç tane oldu¤undan genetik bozukluklar or-

taya ç›kar.
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Mutasyonlar öldürücü olabilece¤i gibi, baz›lar› daha

az zararl›, baz›lar› etkisiz (nötral) baz›lar› da yararl› ola-

bilir. Zararl› olanlar canl›n›n bir döneme kadar yafla-

mas›na izin verir. Etkisiz mutasyonlarsa, hücrenin ya-

p›s›n› ve ifllevini de¤ifltirmedi¤inden d›fl görünümde

ortaya ç›kmazlar. Bunlar›n varl›¤› yaln›zca DNA dizili-

mine bak›larak ortaya ç›kar›labilir.

DNA Onar›m Mekanizmalar›
DNA molekülü, hücredeki metabolik etkinlikler ya da

çevresel etkenler (UV gibi) sonucu devaml› y›prat›c› et-

ki alt›ndad›r. Bu etkiler, DNA’n›n yap›s›n›n de¤iflmesi-

ne neden olabilir. De¤iflim bazen kendili¤inden de

gerçekleflebilir. Kendili¤inden de gerçekleflebilen de-
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Do¤ada kal›tsal de¤ifliklikler oldukça yavafl meydana gelir. Ancak

baz› yapay yöntemlerle (istenmeden de olabilir) kal›tsal de¤iflik-

likler daha h›zl› gerçekleflebilir. Albinizm, 4 bacakl› ördek 6 ba-

cakl› kuzu, yap›fl›k ikizlilik h›zl› gerçekleflen kal›tsal hastal›klard›r.
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¤iflim, kimi zaman zararl› olsa da bazen yararl› da ola-

bilir. DNA molekülü, kendini y›prat›c› etkilerden koru-

mak için de¤iflik sistemleri kullan›r. Küçük y›prat›c› et-

kiler kolayca onar›labilir. Orta dereceli etkilerse mutas-

yonlara neden olur. Etki onar›lamayacak kadar bü-

yükse, hücre kendini öldürerek (apoptozis) organiz-

may› korumufl olur. Hücre, DNA’da meydana gelen

hasarlar›n baz›lar›n› çeflitli yollarla onar›labilir. 

Do¤rudan onar›m mekanizmas›, kesip ç›karma ona-

r›mlar›, rekombinasyonal onar›m, SOS onar›m›, çift

zincir k›r›klar›n›n onar›m› bu yöntemlerden baz›lar›.

UV’den (morötesi ›fl›n›m) kaynakl› mutasyona u¤ra-

m›fl hücreler, mavi spektrum (300–500 nm) içeren

görünür ›fl›¤›n etkisine girince do¤rudan onar›m

mekanizmas› geri dönüflüm yap›p DNA’daki bozul-

may› düzeltir. Bu olay “fotoreaktivasyon” olarak da

bilinir. Burada, mavi ›fl›k onar›m› sa¤layan DNA foto-

liaz enzimini etkinlefltirir. Bu onar›m daha çok bakte-

ri gibi canl›larda görülür. X ›fl›n› ya da peroksit gibi

baz› kimyasallar DNA zincirinde basit k›r›lmalara ne-

den olabilir. Bu k›r›lmalar DNA ligaz enzimiyle kolay-

l›kla onar›labilir. Bu enzim, k›r›lan ya da kopan böl-

geyi fosfodiester denen kimyasal bir ba¤la ba¤lar.

Bir baflka onar›m biçimi de kesip ç›karma yöntemi.

Tüm canl› hücrelerde olabilen bu yöntem temelde

üç basamakta gerçekleflir. ‹lk olarak hasar gören böl-

ge belirlenir. Sonra DNA nükleaz denen enzimler

devreye girerek hasarl› bölgeyi DNA üzerinden ko-

part›r. Kopan bölgede bir boflluk oluflur. Bu boflluk

bir baflka enzim olan DNA polimeraz taraf›ndan dol-

durulur. Son olarak da DNA ligaz enzimi, parçal› yer-

leri birlefltirerek onar›m›n tamamlanmas›n› sa¤lar. 

Rekombinasyonal onar›m, DNA di¤er yöntemlerle

onar›lmad›¤› zamanlarda gerçekleflir. Hücre bölün-

meye bafllamadan önce DNA iki kat›na ç›kar. Bu ona-

r›m da DNA iki kat›na ç›kt›ktan sonra gerçekleflir. DNA

kendini kopyalamas› s›ras›nda hasarl› bölgeye gelin-

ce, DNA polimeraz enzimi devreye girerek bu bölge-

yi de içine alan k›sm› atlayarak kopyalama ifllemine

devam eder. Hasarl› bölgede oluflan boflluk, DNA po-

limeraz – DNA ligaz enzimleriyle doldurularak onar›m

ifllemi tamamlan›r. 

SOS onar›m yöntemiyse acil durumlarda devreye gi-

rer. Bu durum daha çok hasar›n fazla oldu¤u durum-

larda devreye girer. DNA’n›n kendini kopyalamas› s›-

ras›nda hasar›n üzerinden atlamak yerine hasara kar-

fl›n kopyalama devam eder. Ancak, okuma hatas›n›n

devam etme olas›l›¤› vard›r. Çift zincir k›r›klar›n›n ona-

r›m›ndaysa, DNA protein kinaz enzimi etkinleflerek di-

¤er proteinlerin hasarl› bölgeye gelmesini sa¤lar. Son-

ra DNA ligaz devreye girerek k›r›k bölgeyi birbirine

ba¤lar. Bu h›zl› ve hata olas›l›¤›n›n fazla oldu¤u bir

onar›m biçimidir.
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Bir insan hücresi, 6.6 milyar

baz çiftine sahiptir. DNA ken-

dini ço¤alt›rken bu say›da iki

kat›na ç›kar. Böyle bir durum-

da da hata olmas› olas›l›¤› var.

Bu ve di¤er etkenlerin etkisi

çok yüksek de¤ilse (morötesi

›fl›n›m, metabolik etkenler)

DNA onar›m sistemleri taraf›n-

dan onar›labilirler. 
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