Glossar - Genetik

Genetik, Vererbungslehre, Erbbiologie, Erbkunde

Wissenschaft von den Gesetzen und den materiellen Grundlagen des Vererbungsgeschehens und der Variabilität im Organismenreich.

Sie stellt die Erblichkeit (Heredität) bestimmter Merkmale und Eigenschaften fest, untersucht die an ihrer Ausprägung mitwirkenden stofflichen Zellbestandteile, ihre Struktur und ihr Verhalten im Erbgang unter Berücksichtigung der Umweltbedingungen.

Vererbung

Weitergabe genetischer Informationen von Generation zu Generation, von Zelle zu Zelle

Genotyp, Erbbild

Gesamtheit aller Erbanlagen eines Individuums

Phänotyp, Erscheinungsbild

Die Gesamtheit der Merkmale eine Individuums, also auch seine inneren Strukturen und Funktionen

Ideotyp, Erbgut

Die Gesamtheit der im Zellkern (Genom, Genotyp) und extrachromosomal (Plasmon, Plasmotyp), d. h. in den Mitochondrien (Chondriom) und bei grünen Pflanzen in den Plastiden (Plastom) lokalisierten Erbanlagen

Genom

Gesamtheit aller Erbanlagen eines Zellkernes

(Anmerkung: Die Definitionen zu den Begriffen Genotyp, Genom, Plasmon sind in der Literatur durchaus nicht einheitlich.

Beispiel aus ... Eike Libbert: Allgemeine Biologie. Gustav Fischer Verlag Jena, 1988. S. 193:

„Die Genetische Information ist in der DNA verschlüsselt. Die im Zellkern enthaltene Information stellt den Genotyp dar. In einem Chromosomensatz vorhandene DNA bezeichnet man als Genom. Die außerhalb des Kerns in den Mitochondrien, Plastiden und im Grundplasma vorhandene DNA ist das Plasmon.

Bei Bakterien wird die im Kernäquivalent vorhandene DNA als Genom Bezeichnet, die DNA außerhalb des Kernäquivalents liegt in Form von Plasmiden vor.

DNA-Strukturen außerhalb der Chromosomen bei Eukaryoten werden, wie bei Bakterien, als Plasmide bezeichnet.“

Gene, Erbanlagen, Erbfaktoren

Gene sind Einzelelemente des Erbgutes, die als Steuerungselemente für die Ausbildung spezifischer Stoffwechsel- und Differenzierungsmuster verantwortlich und damit als Determinanten charakteristischer Merkmale des Organismus zu verstehen sind.

Gen-Definitionen in ihrer historischen Reihenfolge:

1. Erbfaktoren, die für die Weitergabe von Merkmalen verantwortlich sind. (MENDEL) (Daraus resultierte später die Ein-Gen-ein-Enzym-Hypothese.)

2. Ein Gen ist eine „Rechnungseinheit“ bei statistischen Untersuchungen an Populationen (Der dänische Pflanzenzüchter W. JOHANNSEN führte damit 1909 neben dem Begriff Gen auch die Begriffe Genotyp und Phänotyp ein.)

3. Ein Gen ist ein kleiner Teil eines Chromosoms. (MORGAN)

4. Ein Gen ist ein DNA-Abschnitt, der ein Enzym codiert. (Ein-Gen-ein-Enzym-Hypothese)

5. Ein Gen ist ein DNA-Abschnitt, der die Aminosäuresequenz einer Polypeptidkette codiert. (Ein-Gen-ein-Polypeptid-Hypothese)

6. Ein Gen ist eine Kombination von DNA-Abschnitten, die zusammen die Information für ein spezifisches Genprodukt codieren (Polypeptid oder RNA-Molekül).

Phän

Merkmal, Erscheinung

Allele (allele Gene)

Spezielle (verschiedene) Ausführungen (Zustände) von Genen, die auf entsprechenden Genorten (Loci) homologer Chromosomen liegen.

Allele nennt man die verschiedenen Ausbildungsformen des gleichen Gens, die zu einer unterschiedlichen Merkmalsausprägung führen können.

dominant (dominierend, vorherrschend)

Eigenschaft eines Allels, sich gegenüber einem anderen Allel des gleichen Gens bei der Merkmalsausprägung durchzusetzen. Der Begriff wird auch für das betreffende Merkmal benutzt.

rezessiv (unterdrückt, zurücktretend)

Eigenschaft eines Allel, das gegenüber einem anderen Allel des gleichen Gens „unterlegen“ ist und sich deshalb in der Merkmalsausprägung nicht auswirkt

Kodominanz

Heterozygoter Zustand, in dem beide Allele gleichermaßen ausgeprägt (kodominant) sind

(gleichwertige Ausprägung zweier verschiedener Allele nebeneinander)

Dominant-rezessiver Erbgang

Erbgang, bei dem ein dominantes und ein rezessives Allel zusammenwirken

Intermediärer Erbgang

Beim Vorliegen eines heterozygoten Allelpaares ist die Wirkung beider Allele erkennbar. Der Phänotyp der heterozygoten Hybriden liegt zwischen dem der beiden homozygoten Eltern.

Erbgang

Vererbungsweise eines bestimmten Merkmals, die mit Hilfe der Erbanalyse im Kreuzungsexperiment ermittelt wird

Erbanalyse

Ermittlung von Anzahl und Wirkungsweise der an der Vererbung eines bestimmten Merkmals beteiligten Gene mit Hilfe von Kreuzungsexperimenten

Erbkrankheiten

Krankheiten oder Fehlbildungen, die ursächlich auf jeweils spezifisch veränderten Erbinformationen beruhen

Vererbungsmodus

Insbesondere in der Humangenetik werden verschiedene Vererbungsmodi unterschieden:

Gonosomale Vererbung:

Y-chromosomale Vererbung

X-chromosomal-rezessive Vererbung

X-chromosomal-dominante Vererbung

Autosomale Vererbung:

Autosomal-rezessive Vererbung

Autosomal-dominante Vererbung

Mitochondriale Vererbung

Art

Die Art ist die wichtigste taxonomische Einheit im System der Organismen. Sie wird als natürliche Grundeinheit aufgefasst und umfasst die Gesamtheit aller Individuen oder Populationen,

· die einer potentiellen Fortpflanzungsgemeinschaft angehören und somit fruchtbare (zeugungsfähige) Nachkommen hervorbringen,

· eine gemeinsame Stammesgeschichte (Abstammung) aufweisen,

· in Bau und Leistungen in wesentlichen Merkmalen übereinstimmen und

· ein charakteristisches Verbreitungsgebiet haben.

Rasse

Zu einer Rasse gehören die Angehörigen einer Art, die sich in einem oder mehreren Merkmalen konstant (reinerbig, homozygot) von den anderen Artangehörigen unterscheiden. In der Botanik wird statt des Begriffes „Rasse“ oft auch der Begriff „Sorte“ verwendet.

Hybride, Bastarde, Mischlinge

Bezüglich des betrachteten Merkmals (der betrachteten Merkmale) heterozygote Nachkommen von Eltern, die sich in diesem Merkmal (diesen Merkmalen) homozygot unterscheiden.

homozygot, reinerbig, reinrassig

Zwei gleiche Allele eines Gens bestimmen das betreffende Merkmal. Der Begriff wird auch für das betreffende Merkmal benutzt.

heterozygot, spalterbig

Zwei unterschiedliche Allele eines Gens bestimmen das betreffende Merkmal.

Monohybrider Erbgang

Erbgang, bei dem sich die Eltern in einem Merkmal unterscheiden

Dihybrider Erbgang

Kreuzung, bei der sich die Eltern in zwei Merkmalen unterscheiden

Trihybrider Erbgang, Tetrahybrider Erbgang, Pentahybrider Erbgang, ...

Die Mendelschen Regeln

1. Uniformitätsregel (erste Mendelsche Regel, Reziprozitätsregel)

Kreuzt man zwei Individuen einer Art, die sich in einem Merkmal reinerbig (homozygot) unterscheiden, so sind alle Individuen der F1-Generation im betrachteten Merkmal gleich (uniform).

Die Uniformität der Individuen der F1-Generation tritt auch dann auf, wenn man bei der Kreuzung das Geschlecht der Eltern vertauscht (reziproke Kreuzung – Reziprozitätsregel)

2. Spaltungsregel (zweite Mendelsche Regel)

Kreuzt man die Individuen der F1-Generation (uniforme Mischlinge gemäß der ersten Mendelschen Regel), so spalten in der F2-Generation (Enkelgeneration) die Merkmale im Zahlenverhältnis 1 : 2 : 1 (Genotyp) oder 3 : 1 (Phänotyp) wieder auf. (Voraussetzung für das hier konkret angegebene Aufspaltungsverhältnis ist die Betrachtung eines monohybriden Erbganges!)

3. Unabhängigkeitsregel (dritte Mendelsche Regel, Neukombinationsregel)

Kreuzt man Individuen, die sich in mehreren Allelenpaaren unterscheiden, so werden die Allele unterschiedlicher Gene frei kombiniert und unabhängig voneinander nach der Spaltungsregel vererbt (neu kombiniert).

(Voraussetzung: Es wird ein mindestens dihybrider Erbgang betrachtet, bei dem sich ein konkretes phänotypisches Aufspaltungsverhältnis von 9 : 3 : 3 : 1 ergibt.)

Der Geltungsbereich der dritten Mendelschen Regel wird durch die Erscheinung der Kopplung zwischen bestimmten Genen eingeschränkt.

Mitose

Kernteilungsvorgang innerhalb des sogenannten Zellzyklus. Man gliedert sie in Prophase, Metaphase, Anaphase und Telophase.

Mitosegifte

Unter Mitosegiften versteht man bestimmte chemische Substanzen, wie beispielsweise Colchicin, die den Spindelmechanismus der Zelle ausschalten. Das hat zur Folge, dass der zuvor verdoppelte Chromosomensatz nicht auf zwei Kerne verteilt wird, was wiederum zu einer Polyploidisierung des Chromosomensatzes führt.

Meiose

Reifeteilung, in deren Verlauf der diploide Chromosomensatz zum haploiden reduziert wird.

Gliederung:

1. Reifeteilung (Reduktionsteilung) ... Prophase I, Metaphase I, Anaphase I, Telophase I

2. Reifeteilung (Äquationsteilung) ... Prophase II, Metaphase II, Anaphase II, Telophase II

Interchromosomale Rekombination

Neuverteilung der elterlichen Erbinformation (Durchmischung des Erbmaterials) aufgrund der zufälligen Anordnung der Bivalente in der Metaphase I der Meiose ober- und unterhalb der Äquatorialebene.

Intrachromosomale Rekombination

Stückaustausch zwischen Nicht-Schwester-Chromatiden eines Bivalentes, das heißt zwischen Chromatiden mütterlicher und väterlicher Herkunft, während der Prophase I der Meiose.

Bivalent

Ein aus einem „mütterlichen“ und einem „väterlichen“ Chromosom bestehendes Homologenpaar

Genkopplung

Die auf einem Chromosom liegenden Gene werden gemeinsam (gekoppelt) weitergegeben und nicht frei kombiniert. Sie gehören zu einer Kopplungsgruppe.

Crossing-over

Nach Bruch-Fusionsmodell die Überkreuzung zweier Nicht-Schwesterchromatiden homologer Chromosomen mit folgendem Bruch und anschließendem Wiederanwachsen der vertauschten Stücke (Chiasma)

Chiasma

Aus einem Crossing-over resultierende kreuzweise Vereinigung von Bruchstellen homologer Bereiche zweier Chromatiden eines homologen Chromosomenpaares

Kopplungsbruch

Crossing-over zwischen Chromatiden nichthomologer Chromosomen führt zu einer Entkopplung von Genen. Nach einem Kopplungsbruch liegt wieder eine freie Kombinierbarkeit bestimmter vorher gekoppelter Gene vor.

Polygenie (Polygene Vererbung)

Die Ausprägung eines Merkmals beruht auf mehreren Genen

Zusammenwirken mehrerer nichtalleler Gene bei der Bestimmung eines Merkmals

Additive Polygenie

Die Wirkungen mehrerer Gene auf ein und dasselbe Merkmal summieren sich

Polyphänie

Ein Gen beeinflusst die Ausprägung mehrer Merkmale

Letalfaktoren

Unter Letalfaktoren versteht man eine Allelkombination, die eine Ausbildung von Embryonen entweder gar nicht möglich macht, oder aber zu einer hohen Todesrate bei den Neugeborenen führt. (Letalwirkung ... tödliche Wirkung)

Modifikation

Modifikationen sind nicht erbliche Veränderungen im Erscheinungsbild (Phänotyp) eines Organismus während der Individualentwicklung.

Ursache für Modifikationen sind Einflüsse aus der Umwelt (Umweltfaktoren: Licht Wasser, Temperatur, Nahrung/Nährstoffe).

Voraussetzung für das Entstehen von Modifikationen ist die genetisch bedingte Möglichkeit (Anlage, Disposition), dass das entsprechende Merkmal innerhalb bestimmter Grenzen (Reaktionsnorm) während der Individualentwicklung variieren kann.

Dabei schwankt die Häufigkeit der Ausprägung dieses Merkmals innerhalb der genetisch festgelegten Grenzen um einen Mittelwert.

Durch Modifikation erworbene Merkmale werden nicht an die Nachkommen vererbt.

fließende (fluktuierende) Modifikation

Es tritt eine stufenlose Abwandlung eines Merkmales von Modifikanten innerhalb der Reaktionsnorm auf.

Die Modifikationskurve entspricht hier einer Binominalkurve (gaußsche Normal-verteilungskurve, Glockenkurve).

umschlagende (alternierende) Modifikation

Die Abwandlung eines Merkmales von Modifikanten innerhalb der Reaktionsnorm findet ohne (fließende) Übergänge (also stufenlos) statt.

Modifikabilität

... nennt man die Fähigkeit von Organismen, in bestimmten Perioden ihrer Entwicklung auf Umwelteinflüsse mit entsprechenden Veränderungen (ihrer Entwicklung) zu reagieren.

Modifikanten

... nennt man Organismen, die sich allein auf Grund einer Modifikation unterscheiden.

Modifikatorische Geschlechtsbestimmung

(auch: phänotypische Geschlechtsbestimmung)

... ist die Bestimmung des Geschlechts durch äußere, genomunabhängige Faktoren (Umweltfaktoren).

Innerartliche Variabilität

... ist die Veränderlichkeit der Organismen derselben Art. Sie beruht auf Unterschieden in der Erbinformation (durch Mutationen) oder auf nicht erblichen Veränderungen des Erscheinungsbildes durch Umwelteinflüsse während der Individualentwicklung (durch Modifikation)

Variationskurve

Eine Variationskurve ergibt sich bei der graphischen Darstellung eines Merkmals von Modifikanten, dessen Ausprägung in Abhängigkeit von den äußeren Einflüssen um einen Mittelwert schwankt. Hierbei unterscheidet sich eine experimentell ermittelte Variationskurve mehr oder weniger deutlich von der zugehörigen typischen Variationskurve (ideale Zufallskurve).

Der Mittelwert ist in der entsprechenden Verteilungskurve der am häufigsten vertreten.

Mutation

Sprunghafte, ungerichtete Veränderungen von Erbanlagen.

Durch Mutationen erhöht sich die Anzahl der Genotypen in einer Population. Dadurch entstehen immer wieder veränderte oder neue Merkmale. Diese zufälligen Merkmalsänderungen sind eine Voraussetzung für die Evolution, womit die (natürliche) Auslese (Selektion) wirksam werden kann.

Genommutation (auch: numerische Chromosomenaberration)

= Änderung der Chromosomenzahl.

(einzelne Chromosomen oder ganze Chromosomensätze sind betroffen)

Aneuploidie/Heteroploidie

(Monosomie und Polysomie)

Die Zahl einzelner Chromosomen vermindert oder erhöht sich.

Euploidie

(Haploidie oder Polyploidie)

Die Chromosomenzahl wird vervielfacht.

· Autopolyploidie = Vervielfachung eigener Chromosomensätze

· Allopolyploidie = Vermehrung des Chromosomensatzes durch Addition von Chromosomensätzen verschiedener Herkunft

(Polyploide Formen mit gesteigerten Erträgen sind triploide Zitronen und Zuckerrüben sowie tetraploide Birnen und Himbeeren. Eine künstliche Polyploidisierung eigener Chromosomensätze kann man zum Beispiel mit dem Mitosegift Colchicin erreichen.)

Chromosomenmutation (auch: strukturelle Chromosomenaberration)

= Veränderung der Chromosomenstruktur

Deletion: Ein Teilstück eines Chromosoms geht verloren.

Defizienz: Ein Endstück eines Chromosoms geht verloren.
Translokation: Ein Chromosomenstück bricht ab und verbindet sich mit einem anderen nichthomologen Chromosom.

Inversion: Ein abgebrochenes Chromosomenstück verbindet sich umgekehrt wieder mit dem selben Chromosom.

Duplikation: Ein Chromosomenstück wird verdoppelt.

Genmutation

Änderung der Information eines Genes im submikroskopischen Bereich.

a) Ersetzen einer Base durch eine andere (Basenanaloga)

b) Veränderung der Nucleotidanzahl (Einschub [Insertion] oder Verlust [Deletion])

c) Umkehrung [Inversion] eines Genabschnittes um 180°

Punktmutation: Hierbei wird nur ein einziges Basenpaar der DNA im Bereich eines Genes verändert. Die Punktmutation stellt somit einen Sonderfall der Insertion und Deletion im Bereich der Genmutationen dar.

Rastermutation: Veränderung der Aufeinanderfolge der Tripletts (Basen- bzw. Nucleotid-Tripletts) durch Insertion oder Deletion. Die Folge ist eine Codierungsänderung der Aminosäuresequenz des verschlüsselten Polypeptids/Proteins.

Polyploidie

Vorhandensein von drei oder mehr Chromosomensätzen in einer Zelle oder den Zellen eines Organismus (Triploidie, Tetraploidie, Pentaploidie ...)

Alloploidie, Allopolyploidie

Form der Polyploidie, die durch die Vereinigung von zwei separaten Chromosomensätzen und ihre anschließende Verdopplung entstanden ist (Bastardierung während der Evolution durch Verschmelzung von Keimzellen verwandter Arten)

Autoploidie, Autopolyploidie

Form der Polyploidie, die durch Vervielfachung ganzer, arteigener Chromosomensätze entstanden ist

Monosomie

Fehlen eines Chromosoms im diploiden Chromosomensatz (2n – 1)

Trisomie

Überzahl eines Chromosoms im diploiden Chromosomensatz (2n + 1)

Non-Disjunction (auch: Nondisjunktion)

Fehlverteilung von homologen Chromosomen bei der Meiose oder von Schwesterchromatiden bei der Mitose

Translokation

Verlagerung eines Chromosomensegmentes zwischen nicht-homologen Chromosomen

Beispiele für numerische Chromosomenaberrationen:

Trisomie 21 / Down-Syndrom

genotypische Besonderheiten:

· dreifach vorhandenes Chromosom 21 (insgesamt 47 Chromosomen)

· autosomal

Ursache:

· Non-Disjunction während der Meiose

(Aberration durch Nichttrennung betreffender Chromosomen bei einem Elternteil, dabei stammt das überzählige Chromosom entweder vom Vater oder von der Mutter)

· Translokation

· Eltern (ein Elter) bereits betroffen

· Wahrscheinlichkeit der Erkrankung des Kindes steigt insbesondere mit dem Alter der Mutter (Risikomütter ab ca. 35 Lebensjahren)

Symptome:

· Betroffene erreichen ohne entsprechende Behandlung kaum das fortpflanzungsfähige Alter

· kurzer Schädel

· schmale Lidspalte

· stark vergrößerte Zunge

· kurze Hände (Probleme bei Feinmotorik)

· durchgehende Vierfingerfurche

· starke Fehlbildung einiger innerer Organe (wie Herz und Darm)

· verminderte Intelligenz

· kaum Mengenverständnis

· starke Emotionalität

Turner-Syndrom (Ullrich-Turner-Syndrom)

genotypische Besonderheiten:

· 44 + XO (insgesamt nur 45 Chromosomen)

· nur ein X-Chromosom vorhanden

· gonosomale Monosomie

Ursache:

· Non-Disjunction während der Meiose

Symptome:

· phänotypisch weiblich

· betroffene Frauen haben unterentwickelte Eierstöcke und sind unfruchtbar

· Ausbildung sekundärer Geschlechtsmerkmale unterbleibt

· keine Regelblutung

· Kleinwüchsigkeit

· Hautfalte am Hals

· Lymphödeme (Ödem ... Geschwulst, Schwellung)

· Schildthorax mit weit auseinanderliegenden Mamillen

· mitunter angeborene Herzfehler

· 95 % der Embryonen mit der genannten Chromosomenzusammensetzung sterben ab

Klinefelter-Syndrom

genotypische Besonderheiten:

· 44 + XXY (insgesamt 47 Chromosomen vorhanden)

· zwei X- neben einem Y-Chromosom

· gonosomal

Ursache:

· vorrangig Non-Disjunction während der Meiose

Symptome:

· phänotypisch männlich

· haben im Wesentlichen einen männlichen Körperbau

· sind durch längere Beine überdurchschnittlich groß

· die Geschlechtsorgane können normal entwickelt sein

· Spermien werden nicht gebildet

· leichte Debilität

· häufig Trichterbrust

· weiblich gerundete Hüften

· Fettverteilungsstörungen

· spärlicher Bartwuchs

· kurzer Penis

Karyogramm

Genkarte mit in Gruppen geordneten und nummerierten Metaphase-Chromosomen.

Die Zellteilungen wurden mit Colchicin (Mitosegift) in der Metaphase gestoppt, weil hier die Chromosomen durch ihre maximale Verdichtung besonders deutlich in Form und Größe unterscheidbar sind. Zwischen den Chromatiden eines Zwei-Chromatid-Chromosoms ist hier deutlich ein dünner Spalt wahrnehmbar.

Ermittelt werden:

1. die absolute Länge eines Chromosoms

2. der Armindex = Längenverhältnis des langen (q-Arm) Chromosomenarms zum kurzen (p-Arm)

3. Vorkommen von Einschnürungen am Ende einiger Chromosomen (Satelliten ... Nucleus-Organisator-Regionen)

4. Muster der Querbänderung [G-Banden (mit Giemsa-Lösung einfärbbar) und R-Banden (R = Reserve)]

Transduktion

Übertragung von Wirtsgenen mit Hilfe von Viren

Transformation

Einführung neuer Gene in eine Zelle mittels isolierter DNA (AVERY 1944)

Transkription

RNA-Synthese an einer DNA-Matrize (codogener DNA-Strang)

Translation

Umsetzung der in der m-RNA enthaltenen Information in Proteine

Die Translation lässt sich in drei grundsätzliche Schritte einteilen:

I
Initiation
= Start

II
Elongation
= Peptid- bzw. Proteinkettenverlängerung 

III
Termination
= Abschluss

Eugenik, Erbhygiene

Anwendung genetischer Erkenntnisse mit dem Ziel, die in der Bevölkerung vorhandenen positiven Erbanlagen zu vermehren (positive oder progressive Eugenik) und/oder die Ausbreitung von unerwünschten Genen einzuschränken (negative oder präventive Eugenik)

Beinhaltet unter anderem Maßnahmen zur Verhinderung der Fortpflanzung von Personen mit schweren Erbschäden (z.B. Sterilisation)

Euphenik

Im Vergleich zur Eugenik primär auf die Betrachtung von Merkmalsausprägungen ausgerichtet

Präimplantationsdiagnostik (PID)

Genetische Untersuchung von (künstlich) befruchteten Eizellen vor dem Einpflanzen in die Gebärmutter.

Die PID beinhaltet die genetische Untersuchung von Zellen aus dem 8-Zell-Stadium eines Embryos. Ziel ist nicht zuletzt die Vermeidung (Selektion) genetisch fehlerhafter Embryonen. Klone – alle 8 Zellen sind genetisch identisch - können als Reserve aufbewahrt werden.

Pränataldiagnostik (PND)

Untersuchung des Embryos während der Schwangerschaft. Folgende Verfahren spielen dabei insbesondere für genetische Untersuchungen eine Rolle:

Amniozentese (Fruchtwasserpunktion)

Chorionzottenbiopsie (Chorionzottenpunktion)

Nabelschnurpunktion

Weitere Aussagen lassen sich aus Familienstammbäumen, der Untersuchung mütterlichen Blutes und Ultraschalluntersuchungen ableiten.

