Molekiiler Hematoloji Sozlugu

Prof.Dr Yusuf Ozkul

Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali, Kayseri, 2007

egerli kursiyerler, sizlere molektiler hema-
D tolojide sik kullanilan genetik terimler-

den olusan kuicuk bir s6zluk hazirlamaya
calistik. Sayfa kisitlamasi nedeni ile de bir cok
terime yer veremedik. Bu sézlliglin sizlerin genetik
makaleleri anlamanizda yararli olmasini ve iyi bir
kongre gecirmenizi temeneni ediyor, saygilarimi
sunuyorum.

-Alel: Homolog kromozomlarin 6zel bir loku-
stinde yerlesmis bir genin alternatif bicimleridir.

-Alele 6zgii oligoniikleotid (ASO): Bilinen bir
mutasyonu belirlemede kullanilan mutasyon tani-
ma yéntemlerinden biridir. Iki prob kullanilir kul-
lanilan problardan biri normal diziyi digeri mutant
diziyi belirler.

-Alel frekansi (sikligi) : Toplumda bir genin
alelini tasiyan bireylerin orani.

-Alelik heterojenite: Ayni lokusundaki ayni
gendeki farkli mutasyonlarin tek bir fenotipe
neden olmasi olgusudur.

-Alternatif kesip cikarma (splicing): Hetero-
jen nukler mRNAnmin kesilip eksonlarin birlesti-
rilmesinde farkli eksonlarin bir araya getirilerek
ayni RNA’dan farklit mRNA’larin olusturulmasi.

-Alu ailesi: Tim genoma dagilmis, 500b¢’den
ktictk, alu 1 restriksiyon enzimi icin tanima bol-
gesi iceren tekrarlayan DNA ailesi.

-Amplifikasyon: Bir DNA dizisinin cok sayida
kopyasinin tretilmesi.

-Anlamsiz mutasyon (“nonsense”): DNA’da
bir baz cifti degisimi sonucu, zincir sonlanma
kodonunun (stop kodonu) ortaya cikmasina ve
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dolayisiyla polipeptid zincir sentezinin erken son-
lanmasina neden olan mutasyon.

-Antisipasyon: Belirli genetik hastaliklarin
gelen kusaklarda daha erken yaslarda baslamasi
veya daha ciddi klinik bulgular géstermesi.

-Antisens niikleik asitler: Ilgilenilen bir
mRNA’ya komplementer olan ve gen expresyonu-
nu durdurmak amaciyla kullanilan ntikleik asitler
(RNA yada DNA kaynakl olabilir).

-Ardisik gen sendromu (contagous gene
syndrome): Yan yana iki lokusu iceren kromozo-
mal DNA’da meydana gelen mikrodelesyon sonucu
olusan sendrom. Segmental anozomi olarak da
adlandirilir.

-Array genomik hibridizasyon (array com-
parative genomic hybridization, chromoso-
mal microarray analysis, comparative geno-
mic hybridization (CGH), genomic microarray
analysis,high resolution metaphase cgh, hr-
chg): Tim kromozomdan, tek bir bantin ince bir
parcasindaki artistan veya azalmadan kaynakla-
nan genetik dengesizligi ayni anda bircok lokusu
inceleyerek belirleyen yontem.

-Baglant: (“linkage”): Ayn1 kromozom tUizerine
oturmus olan genlerin sansla beklenenden daha
buyuk bir asosiasyon gdstermesi durumu.

-Bakteri yapay kromozomu (bac): Uzun DNA
parcalarinin bakterilerde klonlanmasi: amaciyla
kullanilan bir vektoér tipi.

-Baskilayic1 (“repressor”): Durtlilenebilen bir
operondaki bir ya da birden ¢ok yapisal genin yazil-
ma islemini bask: altinda tutabilen ve duizenleyici
genler tarafindan olusturulan protein molekald.
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-Baskilayic1 genler (“supressor genes”): Aleli
olmayan genleri baskilayarak normal fenotipte
belirmelerini 6nleyen genler. Bunlarin tipik érnegi,
ABO kan grubuna iliskin bombay fenotipidir.

-Baskalasim (mutasyon): Genetik materyali
olusturan ntukleotidlerin siralanmasi, sayisi ya
da cesidinde ortaya cikan cok seyrek fakat kalici
degisikliklerdir.

-Baz analoglari: Normal bazlara benzeyen DNA
ya da rRNA bazlaridir, fakat bunlar kimi zaman
nukleik asitteki normal bazin yerine gecerek bas-
kalasimlara neden olurlar.

-Baz cifti: Cift iplikli DNA’da komplementer
nukleotid cifti. DNA dizisinde uzunluk birimi ola-
rak kullanilir.

-Biyoinformatik: Genom dizini gibi buytk
miktardaki biolojik veriyi analiz etmek icin bilgisa-
yar yontemlerinin kullanilmasi.

-Birlesik heterozigotluk (compound hete-
rozigot): Bir lokusta, iki farkli mutant aleli olan
genotip. Homozigot durumda ise her iki mutant
alel aymidir.

-Santimorgan (Centimorgan): Kromozom Uze-
rindeki genlerin arasindaki uzaklik birimi.

-Kodlanan bélge: Genin protein trtinleri olus-
turan tim ekzonlari.

-Cosegregation: Bir kromozom tuzerideki iki
veya daha cok genin ayni gamete beraber gecme-
si.

-Coupling (cis): Alelik olmayan iki mutasyo-
nun ayni kromozom tuzerinde bulunmasi. Homo-
log kromozomlarda bulunmalari ise “repulsion”
(trans) olarak bilinir.

-CpG adaciklari: Housekeeping genlerin pro-
motorlarinda bulunan, 300-3000 baz cifti uzun-
luktaki, guanin ve sitozin bazlarindan zengin
diziler.

-Cesitli aleller (“multiple alleles”): Belli bir
loktise yerlesmis olan herhangi bir genin ikiden
cok sayidaki aleleri.

-Cokyonlii etkililik(“pleitropizm”): Bir genin
birden fazla 6zellik ya da hastalik tizerine etkili
olma durumu.

-De-novo: Yeni olusmus, ya da kalitsal olma-
yan
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-Degisken ekspresivite: Ayni genin farklh kisi-
lerde etki diizeyinin degismesi.

-Degistirici genler (“modifier genes”): aleli
olmayan bir baska genin fenotipik belirtisini degis-
tiren genlere denilir.

-Denatiirasyon : DNAnin cift iplikli durumdan
tek iplikli duruma gecmesi.

-Dengeli polimorfizm: Bir genin birden fazla
formunu tasiyan bireylerin dogal secim ya da
heterozigot avantaji ile ayni toplumda bir arada ve
bribirine yakin siklikta bulunmasi durumu.

-Dizi (sekans): 1) DNA veya RNA parcalarinda
nukleotid dizilimi. 2) klinik genetikte; farkl etiyo-
lojilere bagli olarak ortaya cikan dismorfik

expresyonunu degitirerek fenotipi etkilemesi.

-DNA metilasyonu: DNA molektliinde bir sito-
zin bazina bir metil grubunun 5-metil sitozin sek-
linde baglanmasi.

-DNA polimeraz: DNAmin kalip olarak kul-
lanilmas: sonucu, deoksiribontikleozid trifosfat-
lardan polideoksiribontikleotid (DNA) dallarinin
olusumunu sentezleyen enzim.

-DNA: Bir organizmanin yapisindan ve fonk-
siyonlarindan sorumlu genleri iceren ve genetik
bilginin kusaktan kusaga aktarilmasini saglayan
molekul.

-Double heterozygote (Cifte Heterozigotluk):
Iki farkli lokusun her birinde heterozigot mutas-
yon bulunmasi

-ds RNA (Double-stranded RNA): Non-coding
RNA gurubundan, bak snRNA, siRNA

-Downstream: Genin 3 ucunda yer alan
sekanslar.

-Doniisiim (transformasyon): Ortamdaki ser-
best DNA’nin, hlicre zarindan gecerek baska bir
hticrenin DNA’s1 ile birlesmesi sonucu yeni hticre-
de ortaya ¢ikan genetik degisim.

-Ekspresivite: Genetik bir hastaligin eksprese
olma 6lcusu.

-Ekzon: Olgun mesajct RNA’da bulunan, genin
proteine transle olan bolgesi.

-Ekzoniikleaz: DNA molektllerini 5’den 3’ veya
3’den 5’ yonlerinde hidrolize eden enzim.

-Elektroporasyon: DNA’nin htcrelerin igine,
kisa elektirik akimi uygulanarak sokulmasi.
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-Epigenetik: Genotipte bir degisiklik olmadan

genlerin ifadelerini degistirerek mutayon yap-
madan yalnizca fenotipi etkileyen herhangi bir
faktérti anlatan terim.

-Epistazis: Bir genin aleli olmayan baska bir
gen yada gen grubu tarafindan fenotipinin etki-
lenmesi.

-Ekspresyon vektorii: Bir genin konakci hiicre
icerisinde expresyonunu yonlendiren vektor.

-FISH (fluorescent in situ hybridization):
Floresanla isaretlenmis DNA probunun denature
edilmis kromozomal DNA ya tutunmas: ile kro-
mozomlarin veya kromozomal bélgelerin varligini
belirlemek icin kullanilan bir tekniktir.

-Flanking dizi: bir genin transkripsiyonu yapi-
lan kesiminin sag ya da solundaki kesim.

-Full penetrans alel: Nukleotid tekrarlarinin
artmasiyla olusan otozomal dominant, otozomal
resesif, ve X’e bagl hastaliklarda goértilen, hasta-
Iigin belirtilerinin gériilmesine sebep olacak kadar
anormal blytimus alel.

-Gen ailesi: Ortak atasal genin duplikasyonu
ile tiremis benzer genler grubu.

-Gen amplifikasyonu: Bir DNA bolgesinin tek-
rarlayan replikasyonu sonucunda bir genin kopya
sayisinin artmasi.

-Gen havuzu: Cinsel yolla tireyen bir toplumun
sahip oldugu tim genetik bilgilerin ya da genlerin
toplamu.

-Gen: Kalitimin temel birimi olup 6zel bir poli-
peptid zincirinin amino asit sirasini sifreleyen DNA
kesimidir.

-Gen konversiyonu: Iki benzer gen arasinda
DNA sekanslarinin transferi, btiytik siklikla mayoz
esnasinda esit olmayan crossing over nedeniyle-
dir.

-Genetik heterojenite: Ayni veya benzer feno-
tiplerin farkli genler tarafindan ortaya konulmasi.

-Genetik polimorfizm: Ayni lokUsteki her-
hangi iki genin toplumda birbirinden kesinlikle
ayrilabilen ve bir arada bulunan birden cok fenotip
olusturmasi durumu.

-Genetik: Kalitim ve degisimle ilgilenen bilim
dal1.
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-Genokopi: Ayni fenotipi gosteren iki kalitsal
ozelligin birbirinden degisik kalitim kalibina sahip
olmasi durumu.

-Genom: Bir organizmanin sahip oldugu gen-
lerin tGmu.

-Germline mozaizim: Bir kiside genetik yapi-
s1 farkli iki veya daha cok germline hiicresinin
bulunmasi.

-Germline mutasyon: Sperm veya yumurtada
olusan mutasyonlardir.

-Haplo-yetersizlik (haploinsufficincy): Kars:
alelde fonksiyon kaybi-mutasyon nedeniyle nor-
mal alelin hastaligi 6nleyememesinin genetik bir
hastaliga neden olma durumu.

-Heterojen RNA (hnRNA): Cesitli molekuler
agirlikta olan, olgun mRNA prekursorleri.

-Homozigot: Diploid organizmalarda, herhangi
bir gen loktisinde bulunan iki alellin birbiri ile
6zdes olmas1 durumu.

-Hotspot mutasyon boélgeleri: Diger DNA bol-
gelerine goére daha sik mutasyona ugrayan DNA
dizileri.

-Intron: Bir genin baslangicta transkribe olan

ancak primer RNA dizisinde iki yanindaki dizilerin
(ekson) birlesmesi sirasinda cikartilan DNA dizisi.

-Jel elektroforezi: Molektllerin, bir elektrik
alanindaki hareketlerine gore ayrilmalarini sagla-
yan yontem.

-Katkil1 genler(“additive genes”): Etkileri
olumlu ya da olumsuz birbiri lizerine eklenen ve
nicesel 6zellikleri olusturan genlerdir.

-Kilobaz: 1000 bazlik DNA uzunlugu.

-Kimerizim: Ayni organizmada, farkli zigotlar-
dan kaynaklanmis ve farkli genetik yapida birden
cok hticre grubunun bir arada bulunmasidir.

-Klon: Bir gen yada ilgili diger DNA dizisini
tasiyan rekombinant bir DNA molekali.

-Knockout fare: Rekombinant DNA teknolojisi
kullanilarak belli bir genin hedeflenmesi veya par-
calanmasi. Genlerin fonksiyonlarinin ve normal
kopyalarinin birbirleri ile olan iliskilerinin incelen-
mesi i¢in kullanilan fare modelleri.

-Kiiciik cekirdek RNA (snRNA): Buyuklukleri
90 ila 400 ntukleotit arasinda olan RNA molekl
cesitleri. Bu molektller hiicre basina 1x 104 ila
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1x 106 kopya olarak bulunur. snRNA’lar protein-
lerle iliski kurarak snrnp’ler yada snurp’lar olarak
bilinen ribontkleoprotein partikiillerini olustu-
rurlar. Nukleoplazmada yerlesmis 6 adet tridince
zengin snRNA vardir. Bunlar,ul-u6 olarak bilinir.
snRNAlar 6ncii mRNA’nin islem gérmesinde ve
bazi kirilma ve birlesme islemlerinde rol alir.

-Kiiciik niikleer riboniikleoprotein partikiil-
leri (sn RNA): sn RNA larin proteinlerle olustur-
duklar: komplex.

-Lokus heterojenitesi: Farkli kromozom lokus-
larindaki genlerde go6rtilen mutasyonlarin ayni
fenotipe yol acmasi.

-Lokus (“locus” ¢ogulu “loci”): Uzerinde gen-
lerin oturdugu varsayilan kromozom kesimi.

-Loss of heterozygosity (Hetorozigotluk
kaybi1): Mutant bir alel icin heterozigot olan lokus-
ta, saglam olan alelde delesyon veya diger mutas-
yonel olaylar olmas: sonucu hiicrenin mutant alel
icin hem hemizigous hem de homozygous duruma
gelmesi

-Metilasyon: Metil gruplarinin DNA’daki sito-
zin bazina baglanmasi. Genlerin ekspresyon hizi-
nin ayarlanmasinda aktif rol alirlar.

-Micro RNA (mir RNA): Proteine cevrilmeyen
RNA grubundandir. Proteine cevrilebilen RNAlarin
translayonunda 6nemli rol aynadiklari dustnul-
mektedir.

-Mikrosatellit: DNA'nin 2-5 nukleotid uzunlu-
gunda tekrar eden kisimlari

-Molekiiler klonlanma: Ilgilenilen bir DNA
fragmaninin konakg¢i hticrede bagimsiz replike ola-
bilen bir DNA molekiltintin (vektér) eklenmesi.

-Monosistronik: Tek bir polipeptid zincirini
kodlayan mesajct RNA.

-Northern blot: RNA’larin jel elektroforezi ile
ayrilmasini takiben, 6zgutl problarla hibridize edi-
lerek tanimlandigi yontem.

-Niikleik asit hibridizasyonu: Komplementer
baz eslesmesi ile, ¢ift sarmal DNA ve/veya RNA
molekullerinin olusmasi.

-Niikleik asit: Dort tir baz inorganik fosfat ve
deoksiriboz ya da riboz sekerden olusan bir mak-
romolekuldur.

-Obligate carrier (zorunlu tasiyici): Aile hika-
yesinin incelenmesine gére mutant gen tasiyicisi
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olmasi gereken fakat klinik olarak etkilenmemis
olan kisi.

-Penetrans: Bir hastaliga neden oldugu bilinen
genotipi tasiyan ve semptomu olan Kisilerin orani.

-Pleotropi: Tek bir genin veya gen ciftinin bir-
den fazla fenotipik etkisi.

-Poli-A kuyrugu: Okaryot mRNA’larinin 3’
ucuna eklenmis, yaklasik 200 adenin nukleotidlik
dizi.

-Polimeraz zincir reaksiyonu (PCR): In-vivo
klonlama prosedurini kullanmadan spesifik DNA
dizilerinin in-vitro enzimatik amplifikasyonu icin
uygulanan teknik.

-Polimorfizim: Bir populasyonda iki ya da
daha fazla sayida birbirinden ayrilmis ya da farkl
fenotiplerin varligi.

-Premutasyon: Uclii baz tekrar hatalarinda
fenotipik etkisi olmayan ancak mayoz sirasinda
artarak risk olusturabilecek dizeye erisen uclu
tekrar sayisi.

-Primer: tek iplikli DNA kalibina hibridize
olarak DNA polimerazin kaliba komlementer DNA
sentezletmesi amaci gerekl 3-OH ucu saglayan
oligontikleotid.

-Prob: komplementer diziyi ortaya koymak
lizere molektler hibridizasyonda kullanilan isa-
retli DNA ya da RNA dizisi.

-Restriction fragment length
polymorphism(RFLP): DNA endonukleazlar tara-
findan kesilerek farkli uzunlukta DNA segmentleri-
nin olusmasini saglanarak olusturulan yéntemdir

-Restriction site: Bir endenukleaz tarafindan
taninip kesilebilen DNA dizisi

-Restriksiyon endoniikleaz: DNA'’y1 6zgul dizi-
den taniyan ve kesen enzim.

-Revers transkriptaz: Bir RNA kalibindan
DNA setezini kataliz eden enzim.

-RNA interferans (RNAi): Bak siRNA

-RNA kesip ekleme (splicing): Oncii RNA
molektllerinde intronlerin cikarilarak exonlarin
birlestirilmesi.

-RNA: Ribontukleotidlerden olusan bir polimer-
dir.

-Sense: Bir genin transkripsiyonu yapilan nor-
mal dizisidir.
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-Kisa heterokromatik RNA (sh RNA): Kucuk
farkli uzunlukta RNA’lar.

-Single-stranded conformational polymorp-
hism (SSCP): Jel elektroforezinde anormal goc
eden tek zincir DNA segmentlerinin belirlenmesi.

-Sinteni: Iki gen lokusunun ayni kromozom
lUzerinde bulunmasi.

-siRNA: Okaryotlarda gen ekspresyonu, “RNA
interference” olarak adlandirilan RNA’ya baglh bir
mekanizmayla transkripsiyon sirasinda veya son-
rasinda kontrol edilmektedir. “small interference
RNA” (siRNA) olarak adlandirilan ktictik inhibe
edici RNA’lar, cift zincirli RNA’nin (ds RNA) hticre-
sel enzimler ile parcalanmasi sonucunda olusur.
siRNA’lar heterokromatin olusumu, dis kokenli
nukleik asitlerin parcalanmasi gibi 6nemli hticre-
sel gorev Ustlenmektedirler. siRNA’nin gen sustur-
ma yeteneginden yararlanilarak yapilan ekspres-
yon vektorleri gen fonksiyon analizinde kullanilan
gtivenli ve kullanish bir aractir. Bu vektorler tipik
olarak siRNA’nin yapisina benzeyen kticiik hair-
pin RNA’nin transkripsiyonunu ve ekspresyonunu
saglayan standart bir promotor kullanilir.

-Kiiciik niiklear RNA lar (sno RNA): Nukleolus
bolgesinde bulunan ve pre RNAlarin islenmesinde
rol oynayan ktictik RNAlar.

-Southern blot: Jel elektroforezi ile ayrilmis,
6zgil DNA fragmanlarini saptamak amaciyla rad-
yoaktif isaretli problarin kullanildig: bir yéntem.

-Tamamlayici DNA (cDNA): Revers transkriptaz
enzimi kullanilarak bir mRNA molekiltine tamam-
layici olarak sentezlenen bir DNA molekuld.

-Transfeksiyon: Okaryot hiicreye yabanci bir
genin sokulmasi.

-Transgenik fare: Kendisinde olamayan yaban-
c1 geni tasiyan fare.

- Uclii tekrarlar: Trintkleotid sekanslari gen
icinde rastgele yerlerde bircok kez tekrar eder.
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Bireyler arsinda Klinik énemi olmadan tekrar sayi-
larinda normal polimorfik varyasyonlar olabilir.
Anormal buytk aleller buyukliklerine gére sira-
siyla mutable normal alel, azalmis penetrans alel,
tam penetrans alel diye siniflandirilir.

-Tiimor supressor gen: Hucre buytumesi
ve farklasmasindan sorumlu genlerdir. Resesif
mutasyonlart sonucu heterozigotlugun kaybedil-
mesi ile timor gelisebilir.

-Uniparental dizmi: Bir kromozomun iki kop-
yasininda ayni ebebeyinden kalitilmasi

-Degisken ekspresivite: Ayni aile icinde etki-
lenmis bireylerde goriilen genetik hastaligin klini-
ginin farkl tipte ve siddette olmasi.

-Variable number of tandem repeats (VNTR):
Kisa DNA parcalarinin coklu kopyalarinin rast-
lantisal olarak pespese dizilmesi ile olusan DNA
polimorfizm tipi. Yiksek seviyede polimorfik oldu-
gu icin baglanti analizleri, bablik testi, kimerizim
analizleri ve adli tipta parmak izleri icin kullani-
Iir.

Yonlendirilmis mutagenez (site-directed
mutagenesis): Mutant bir baz yada mutant bir
dizi iceren sentetik oligonukleotidleri primer ola-
rak kullanarak, klonlanan bir genin belli bir bolge-
sinde mutasyon olusturmak icin yapilan islem.
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