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https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC8636028/
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DNA Metilasyonu ve Mutasyon

• DNA'ya Metil grubu eklenmesi 

• Gen susturulur veya ifadesi 
azalır 

• Genellikle C ve G arasında 
görülür

https://www.mdpi.com/2079-4991/13/12/1880
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Missense Mutation

• Aminoasit değişmesine sebep 
olur. 

• Proteinin yapısı, stabilitesi veya 
fonksiyonunu da değiştirebilir. 

• Hastalıklarla doğrudan ilişkili.

Yanlış Anlamlı Mutasyon

https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC3346971/



Missense 
İlişkili Hastalıklar

A. Protein stabilitesi (KAS) 
B. Hidrojen bağı değişikliği (Alzheimer) 
C. Protein esnekliği değişikliği (Kanser ve Diyabet) 
D. Protein aktivitesi değişikliği (Nadir Hastalıklar)

https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC3796015/ 
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0022283613004464 

https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC3796015/
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0022283613004464


Missense Mutasyonlar
Protein Yapısı

Alfa Heliks

Loops (Bağlantı Çizgileri)

1LYZ proteini https://www.rcsb.org/3d-view/jsmol/1lyz/0  

https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0022283613004464 

Hidrojen Bağı Alıcıları

https://www.rcsb.org/3d-view/jsmol/1lyz/0
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0022283613004464


Nonsense Mutation

• Durdurma 

• İşlevsiz veya eksik protein 

• Readthrough

https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC7437896/



200000 GBP Sterlin 
(Pound) £

+200.000 £

https://www.bbc.com/news/health-36056759



Nonsense 
İlişkili Hastalıklar

Kas hastalıkları, Görme kayıpları, 
kistik fibrozis ve kanserler

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/18454449/   
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC7352488/ 

Okuma Yönü
SNP Orijinal DUR 

kodonu

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/18454449/
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC7352488/
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Tür Amino Asit Özellikleri Örnek 
Değişim Etkisi Protein Yapısı ve İşlevine 

Etkisi Klinik Örnek

Conservative

- Yeni amino asit, 
orijinaline benzer 
özellikler taşır (yük, 
polarite, hidrofobiklik).

Serin → 
Treonin

- Protein 
fonksiyonu büyük 
oranda korunur.

- Protein yapısı korunur.
- Genelde stabil kalır ve 
katlanma bozulmaz.

- Genelde klinik 
sonuçlar 
yaratmaz.

Non-
Conservative

- Yeni amino asit, 
orijinaline farklı 
özellikler taşır (yük, 
polarite, hidrofobiklik).

Lizin → 
Prolin

- Protein 
fonksiyonunu 
bozabilir.

- Protein yapısı ve 
katlanması değişir.
- Biyolojik aktivite kaybı 
olabilir.

- Klinik sonuçlar 
bekleniyor.
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FASTA

• Metin belgesi 

• A(U),T,G,C'den oluşur 

• DNA/RNA veya Protein
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Abraham Wald

• Sağkalım yanlılığı
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