4.4 Humangenetik

STAMMBAUMANALYSE

<> Autosomal dominante Erbgiz'nge: 3ehiz’uff‘es
Au{f‘ref‘en des Merkmals iiber mehrere
Generationen, beide Geschlechter befrof{en

=> Autosomal rezessive Erbgb'nge:
relativ seltenes Auffref‘en des Merkmals,
beide Geschlechter betroffen

=> X-chromosomal dominante Erbgange:
beide Geschlechter befro{fenen. Frauen
doppelt so hiz’ufig wie Ménner

> X-chromosomal rezessive Erbgénge:
fast nur Manner betroffen; heferozygofe
Frauen kénnen uberfriigerinnen

(= Konduktorinnen) sein

[:] BLUTGRUPPEN

-> Mulf‘iple Allelie: drei Allele eines Gens
sind fiir die Bqu‘gruPPen A, 8, AB, O
verantwortlich

> Die Allele A und 8 sind zueinander
kodominant und dominant 3e3enﬁber dem

Allel O

GENETISCHER
FINGERABDRUCK

<> STR-Methode: Verschiedene Individuen
besitzen unterschiedliche Zahl an DNA-
Sequenzen, die sich wiederholen

-> Gruna/lage: Sequenzunterschiede in nicht-
codierenden DNA-Bereichen

) Metheden und Diagnestik

CHROMOSOMEN-
ANOMALIEN

> Strukturelle Anomalien:

- Deletion = Verlust eines
Chromosomenstiicks

- Duplikation = Veroloppelung eines

Chromosomenstiicks

- Inversion = J)rehung eines Chromosomen-
stiicks um 180 Grad

- Translokation = Austausch von Chromoso-
menstiicken nicht homologer Chromosomen

=> Numerische Anomalien:

- Ursache: Nondisjunction wihrend der
Reifef‘eilun3 | und/oder der Reifef‘eilung Il
der Meiose

- Folge: Chromosomensatz mit [iberziz'hligem
Chromosom (Trisomie) oder fehlendem
Chromosom (Monosomie); gravierende

Sh‘irung der Genbalance

[:] DNA-SEQUENZIERUNG

=> vier Ansatze mit Kopien der einzelstringigen

DNA sowie Primer, Polymerase und Nucleotiden

-> Zugabe einer Sorte von Abbruchnucleotiden zu
Jedem Ansatz

—> DNA-Synthese fiihrt zu unterschiedlich langen
DNA~Fragmenfen, Je nach Zahl und Lage der
Abbruchnucleotide

-> T}ennung der unterschiedlichen Fragmenf‘e und
Idenfi{izierung mittels Auf‘oraaliografie odler
F/uoreszenzfarbsf‘o{fen

=
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4.4 Humangenetik

KREBS

9

9

9

Krebs = maligner Tumor, der in benachbartes
Gewebe eina/ringf‘ und es schiz’a/igf‘

Priméartumor = Tumor, von dem die Bila/ung

von Metastasen ausgehf‘

Sekundartumor = Metastase = vom vom
Priméartumor raumlich gefrennf‘e, 3leicharﬁ3e
Tbchf'ergeschwulsf', die durch Verschleppung
von Iebens{&higen Tumorzellen entsteht

Profoonkogene = Gene, die {ﬁr Wachstums-

aktivatoren codieren

Wachstumsaktivatoren: fardern iber mehrere
Zwischenschritte den Zellzyklus an seinen

Kontrollpunkten

0nk03ene = Gene, die durch Mutationen von
Profoonkogenen 3ebilalef wurden; erzeugen
unkontrolliert wachstumsférdernde Signale
— Krebs

Wachstumsinhibitoren: hemmen oder verhin-

dern indirekt die Zellf'eilung

Tumor-SuPPressorgene = Gene, deren Pro-
dukte zu den Wachstumsinhibitoren zihlen;

Mutationen dieser Gene kinnen zu Krebs

fﬁhren

Gestirter Zellzyklus und Krebs: durch
fehlende Inakf‘ivierung von Wachstums-
aktivatoren oder fehlende Akf‘ivierun3 von
Wachstumsinhibitoren gerat der Zellzyklus
auBer Kontrolle

//’/\
GENETISCHE

BERATUNG
Ratsuchende erhalten /n{ormaf‘ionen iiber
Erbkrankheiten und deren mb’gliche -Bea/euf‘ung
{ijr die individuelle Lebens- und Familienplanung.

Grundsitze:
> stefs {reiwillig
> Recht auf Nichtwissen

> allein die Ratsuchenden f‘re{{en die
Enf‘scheia/ung iiber m63/ichen Schwanser—
schaffsabbruch

- zwingend vor einer medizinischen @iasnosf‘ik

Ablauf:
> Anamnese
—> Stammbaumanalyse zur Risikoabschb’f'zung

-2> Chromosomenana/yse, Gentests

Prénantale Diagnosf‘ik:
=> Nichtinvasive Methoden:

- U/f‘rascha/lunfersuchungen
- Ererimesferscreening mit Messung
der Nackenf'ransparenz und NIPT

(nicht-invasiver Prinataltest) auf Trisomien
=> Invasive Methoden:
- Chorionzottenbiopsie ab 9. bis 12. SSW
- Amniozentese ab 14. SSW
- Nabelschnurpunktion ab 19. SSW
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