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Adenin: siehe Basen

Allele: Verschiedene Formen desselben Gens.
Verschiedene Allele kbnnen zu Unterschieden
in ererbten Merkmalen wie z.B. Augenfarbe
oder Blutgruppe fuhren. In einem Individuum
liegen in der Regel zwei Allel von einem Gen
vor, jeweils vom Vater und von der Mutter er-
erbt.

Aminosaure: Baustein (kleinste Funktions-
einheit) von Proteinen. Es gibt 20 verschiede-
ne Aminosauren

Autosom: Im Genom werden die nicht-
geschlechtsbestimmenden Chromosomen von
den geschlechtsbestimmenden Chromosomen
unterschieden.

Die nicht-geschlechtsbestimmenden Chromo-
somen heilRen Autosomen. Beim Menschen
gibt es 22 Autosomenpaare (alle Autosomen
kommen doppelt vor).

autosomal: von einem nicht-geschlechts-
bestimmenden Chromosomen bestimmt

Basen: (auch: Stickstoffbasen,
Nukleobasen) sind Bausteine der DNS. Es
gibt vier verschieden Basen: Adenin (A), Thy-
min (T), Cytosin (C) und Guanin (G). A und G
sind sogenannte Purinbasen, die sich che-
misch aus einem 6-Ring- und 5-Ring-Molekdl
zusammensetzen. C und T sind Pyrimidine, d.
h. sie bestehen aus einem 6-Ringmolekil. In
der RNA wird Thymin durch eine abgewandel-
te Form Uracil (U) ersetzt.

Basenpaare: das Genom besteht aus dop-
pelstrédngiger DNS. Die kleinste Baueinheit der
DNS ist die Base. Es gibt vier verschiedene
Basen A, G, T, C. Bei der Ausbildung des
Doppelstranges kénnen nur bestimmte Basen
paaren, z. B. Amit T, T mit A, C mit G und G
mit C. Die Uber physikalische Krafte (Wasser-
stoffbriicken) verknipften Kombinationen im
DNA-Doppelstrang heil3en Basenpaare.

Chromosomen: Strukturen, die sich im Kern
einer Zelle befinden und die die Gene enthal-
ten. Chromosomen liegen paarweise vor. Eine
normale menschliche Zelle hat 46 Chromoso-
men: 22 Paare von Autosomen und zwei Ge-
schlechtschromosomen.

Cytosin: siehe Basen

Deletion: Verlust eines DNA Abschnitts. Dies
kann der vollstandige Verlust sein, oder es
kénnen nur Teile des Gens betroffen sein (par-
tielle Deletion).

Desoxyribonukleinséaure: (siehe DNS)

Diploid: (di= lat. zwei; ploidy= fr. Anzahl der
Wiederholung einer Grundzahl von Chromo-
somen; der Mensch ist normalerweise diploid,
d.h. von jedem Chromosom gibt es ein Paar,
z.B. zwei Chromosome 1, zwei Chromosome 2
etc bis Chromosom 22. Es gibt auch zwei Ge-
schlechtschromosomen, die bei Frauen zwei
Chromosome X und bei M&nnern je ein Chro-
mosom X und ein Chromosom Y sind. Zu-
sammen macht das 46 Chromosomen

DNA: (siehe DNS)

DNS: (Abkirzung fur Desoxyribonukleinsaure)
die Substanz der Vererbung: ein grol3es Mole-
kul, das die genetische Information tragt, die
die Zellen bendtigen, um sich zu replizieren (=
sich in identischer Kopie zu verdoppeln) und
um Eiweil3e zu produzieren.

DNS-Reparaturgene:  Die Aufgaben ihrer
Genprodukte (Eiweilimolekule) ist die Repara-
tur der DNS nach Auftreten von Schaden (Mu-
tationen)

DNS-Sequenzierung: Laborverfahren, mit
dem die genaue Reihenfolge (Sequenz) der
Basen in einem Abschnitt der einzelstrangigen
DNS bestimmt werden kann.

DNS-Sonde: eine bekannt kurze DNS-
Sequenz, die entweder mit einem Fluoreszen-
farbstoff oder radioaktiv markiert zum Nach-
weis spezifischer DNS Abschnitte benutzt wird.
Z.B. kann eine reprasentative VHL-Sonde be-
nutzt werden, um den molekulargenetischen
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Nachweis des VHL Gens in der Blut-DNS von
VHL Patienten zu fuhren. Diese Untersuchun-
gen kdnnen grobe Veranderungen von Genen
anzeigen

Dominante Allele: Ein Allel ist ein Genort, ein
dominantes Allel setzt sich gegentber dem
zweiten Allel (auf dem zweiten Chromosom)
durch. Dominante Stérungen werden von ei-
nem einzelnen mutierten Allel produziert, ob-
wohl das korrespondierende zweite Allel nor-
mal ist. (siehe: rezessives Allel)

Eiweil3 (auch Protein im wissenschaftlichen
Sprachgebrauch): Ein komplexes, Molekdl,
das aus Aminosauren aufgebaut ist. Eiweil3e
Uben in der Zelle bestimmte Funktionen und
Aufgaben aus. Beispiele sind Hormone, Enzy-
me oder Antikdrper. Umfang und Sequenz der
Aminosauren und somit auch die biologische
Funktion sind als Bauplan (Gen) im Genom
verankert.

Enzyme: Spezielle Eiweil3stoffe im menschli-
chen Korper, die ganz verschiedene Aufgaben
haben. Enzymgemische werden z.B. von der
Magen-Darm-Schleimhaut, von Leber und
Bauchspeicheldrise produziert und dienen der
Zerkleinerung bzw. Verarbeitung der Nah-
rungsstoffe.

Erbliche (hereditare) Mutation: eine Genve-
randerung in den Keimzellen (Ei oder Sperma),
die nach der Befruchtung in allen Korperzellen
des Nachfahren finden laRt. Diese Verénde-
rung wird auch Keimbahn-Mutation genannt.
(siehe: erworbene Mutationen).

Erworbene (somatische): Mutation: Genve-
randerung, die im Laufe des Lebens (nach der
Befruchtung) in einzelnen Organ- bzw. Kérper-
zellen entsteht und sich somit auf nur diese
Zelle beschrankt (siehe: erbliche Mutation)

Gen: Einheit der Vererbung; eine aktive Unter-
einheit der DNS. Jedes von den 35.000 bis
80.000 Genen des Korpers enthalt den Code
fur ein bestimmtes Produkt, normalerweise ein
Eiweil3 wie z.B. ein Enzym oder ein Strukturei-
weild (Zellwand etc.).

Genetik: Wissenschaft von der Vererbung.

genetische Beratung: Die genetische Bera-
tung wird von einem dafiir speziell ausgebilde-
ten Arzt (Humangenetiker) durchgefuhrt. Sie
kann und soll im Rahmen der Diagnostik und
Behandlung erblicher Erkrankungen von den
Betroffenen und Familienmitgliedern in An-
spruch genommen werden. Ziel der geneti-
schen Beratung ist die Aufklarung Gber die mit
der erblichen Erkrankung verbundenen ge-
sundheitlichen Risiken und die Gewahrleistung
der umfangreichen (multidisziplindren) &rztli-
chen Versorgung. Die genetische Beratung
schlie3t die Aufklarung Uber die Mdglichkeiten
der molekularen Diagnostik und ihre Konse-
quenzen ein. Sie tragt damit dem Umstand
Rechnung, dass erbliche Erkrankungen nicht
nur Patientensache sondern darlber hinaus
Familiensache sind.

Genetische Kopplungskarten: Geben den
relativen Abstand zwischen zwei Genorten an-
geben. Diese Abstédnde werden als statisti-
sche Wahrscheinlichkeiten angegeben, das
heil3t sie sind ein MalR dafir, wie haufig zwei
Genorte gemeinsam (gekoppelt) vererbt wer-
den. Werden sie haufig gemeinsam vererbt
liegen sie nahe beieinander, werden sie weni-
ger haufig gemeinsam vererbt, so liegen sie
weiter auseinander (siehe: physikalische Gen-
karten)

Gen Expression: Prozel, bei dem die von ei-
nem Gen verschliisselte Information in vorlie-
gende Strukturen und Ablaufe in der Zelle -
bersetzt wird (RNS, dann in ein Eiweil3).

Gen Marker: Markierungen fur ein Gen, ent-
weder durch nachweisbare Eigenschaften, die
im Stammbaum zusammen mit dem Gen ver-
erbt werden (Z.B. eine Krankheit) oder spezifi-
sche Abschnitte der DNS, z.B. ein Poly-
morphismus.

Genotyp: Kennung der Basenzusammenset-
zung an einem bestimmten Genort. Betrachtet
man einen beliebigen Genort, z. B. ein C, so ist
der Genotyp normalerweise CC, da dieses C
im Genom wegen des doppelten Chromoso-
mesatzes zweimal vorkommt. Eine Eigenschaft
des Genoms ist jedoch seine hohe Variabilitat
(Polymorphie), d. h. es gibt Genorte, an denen
zwar auf einem Chromosom ein C vorkommt,
auf dem anderen Chromosom jedoch an glei-
cher Stelle ein T vorkommt. Je nach Kombina-
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tion der Chromosomen kdnnen sich Menschen
daher im Genotyp unterscheiden. Es gibt im-
mer drei mogliche Genotypen: z. B. CC (hom-
zygot), CT (heterozygot) und TT (homozygot).
Eine Besonderheit des veranderten Genotyps
ist die Keimbahnmutation bei erblichen Erkran-
kungen. Hier kommt es z.B. durch einen Ba-
senaustausch ebenfalls zu einem verénderten
Genotyp, der zur Beschreibung der Mutation
herangezogen werden kann.

Gen Produkt: das vom Gen kodierte Eiweil’-
molekdl

Gen-Test: Untersuchung der DNS (aus einer
Blutprobe oder anderen Korperflussigkeiten,
Gewebe oder Zellkulturen auf chromosomale
bzw. molekulargenetische Merkmale, die die
Gegenwart oder Abwesenheit genetischer
Veranderung/Krankheit anzeigen.

Gentherapie: Behandlung einer Krankheit
durch Ersetzen, Manipulieren oder Ergéanzen
von nicht funktionierenden Genen.

Genom: das gesamte genetische Material in
den Chromosomen eines Organismus.

Genomische Karten: Graphische Darstellun-
gen der Anordnung von Genen und DNS-
Abschnitten auf denChromosomen

Geschlechtschromosomen: die Chromoso-
men, die das Geschlecht eines Organismus
bestimmen. Frauen haben zwei X-
Chromosomen; Manner haben ein X- und ein
Y-Chromosom.

Guanin: siehe Basen

Heterozygotie: Zu den normalen Strukturei-
genschaften der DNA gehodren Polymorphis-
men. anhand derer Chromosomen oder Gene
heute mit Hilfe molekularbiologischer Nach-
weis-methoden z.B. in die Varianten a und b
unterschieden werden konnen. Menschen
kénnen, da sie diploid sind, an einem bestimm-
ten homologen Genort aa, bb oder ab tragen
(sie auch Genotyp). Die Kombination aus a
und b nennt man Heterozygotie, die Person ist
heterozygot. Da bei Tumoren oft chromoso-

males Material verloren geht, kann bei hetero-
zygoten Menschen gezeigt werden, dass sie
ein a oder b verloren haben, das nennt man
dann einen Verlust der Heterozygotie)

Homolog: am gleichen Genort liegend

Humanes Genom: das gesamte menschliche
Erbgut einschlie3lich aller Gene, die das
menschliche Leben ermdglichen.

Humangenetik: Fach in der Humanmedizin,
das sich mit der Vererbung seltener Erkran-
kungen beschaftigt

Humangenetiker: Arzt, der die genetische Be-
ratung durchfiihrt

Imprinting: ein biochemisches Phanomen,
das fir bestimmte Gene bestimmt, welches der
Allelpaare - das der Mutter oder das des Va-
ters - in einem bestimmten Individuum aktiv
sein wird.

Insertion: Einschub zusétzlicher Basen in ei-
ner DNS-Sequenz. Es kommt zum abnormal
verlangerten DNS-Abschnitt, eine Form von
Mutation, die einer erblichen Erkrankung
zugrunde liegen kann.

Keimbahn: in einer Keimzelle (Ei, Samen)
vorkommend, aus denen nach der Befruchtung
alle Korperzellen des neuen Menschen ent-
stehen.

Keimbahn Mutation: (siehe: erbliche Mutati-
on).

Keimzellen: Fortpflanzungszellen des Kor-
pers, entweder Ei- oder Spermazellen.

Klone: eine Gruppe von identischen Genen,
Zellen oder Organismen, die von einem ein-
zelnen Vorfahren stammen.

Klonen: Prozess der Herstellung genetisch i-
dentischer Kopien (Klone).

Korperzelle: kleines, wasseriges, von Memb-
ran umgebenes Kompartiment, gefullt mit
Chemikalien; die grundlegende Untereinheit
eines jeden lebenden Wesens.
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Kopplungsanalyse: eine molekularbiologi-
sche Methode, die den Nachweis der gemein-
samen Vererbung von DNS-Abschnitten und
Krankheit in erblich belasteten Familien zum
Ziel hat. Das Verfahren wird zur Identifizierung
von Krankheitsgenen angewandt.

Missense-Mutation: Ein Mutationstyp, bei
dem durch den Austausch einer Base der Co-
de fUr eine Aminosaure geandert wird. Da-
durch kommt es zum ,veranderten Sinn“, das
heil3t es wird jetzt eine andere Aminosaure ko-
diert.

Molekul: eine Gruppe von Atomen, die so mit-
einander verbunden sind, daf3 sie auf eine be-
sondere Weise interagieren; ein Molekil einer
jeden Substanz ist die kleinste physikalische
Einheit dieser Substanz.

Molekulargenetik: ist die Wissenschaft, die
die Genetik auf der Ebene der Molekiile er-
forscht.

Mosaik: Ein Bild, das sich aus vielen kleinen
Einzelteilen zusammensetzt, also nicht aus ei-
nem Guss besteht. Der Be-griff Mosaik wird in
der Molekulargenetik als Synonym dafir ge-
braucht, dass in seltenen Fallen eine erbliche
Mutation nicht in allen Korperzellen vorkommit.
Wahrend bei Nicht-Mosaiken eine erbliche
Keimbahnmutation in allen Kdrperzellen nach-
weisbar ist, gelingt dieser Nachweis bei Mosa-
iken nur bedingt, da er durch das normale Ge-
nom Uberlagert ist. Man unterscheidet zwi-
schen dem somatischen Mosaik und dem
Keimbahnmosaik. Beim somatischen Mosaik
entsteht die Mutation erst nach der Befruch-
tung wahrend der Zellteilung und -
differenzierung, das heil3t der Spezialisierung
in die verschiedenen Organzelle. Die betroffe-
ne Person erkrankt dann in den Organen, die
diese versprengten mutierten Zellen enthalten,
nicht aber in anderen. Haufig ist dann die Mu-
tation nicht im Blut nachweisbar. Beim Keim-
bahnmosaik entsteht die Mutation wahrend der
Entwicklung der Keimzellen in einem Teil der
Keimzellen. In diesem Fall kdnnen nicht betrof-
fene Eltern mehrere betroffene Kinder haben.
Dann ist die Mutation zwar im Blut der Kinder,

nicht aber im Blut des relevanten Elternteils
nachweisbar.

Mutation: Eine Anderung in der Anzahl, An-
ordnung oder in der molekularen Sequenz von
Genen, die krankheitsverursachend ist.

Neumutation: Isoliert, d. h. zum erstenmal
auftretende Mutation bei einem Erkrankten in
einer Familie, die keine Familiengeschichte der
Erkrankung aufweist.

Nukleotid: Eine Untereinheit der DNS oder
RNA, die aus einer chemischen Base plus ei-
nem Phosphatmolekil und einem Zuckermole-
kil besteht.

Onkogen: Trager von Erbinformationen, die
das Zellwachstum und die Reifung regulieren
und mit der Entartung von gutartigen Zellen in
bdsartige zu tun haben.

Penetranz: ein Begriff, der die Wahrschein-
lichkeit (das Ausmal) angibt, mit der ein gege-
benes Gen tatsachlich zur Auspragung des
Phanotyps beitragt.

Phéanotyp: Erscheinungsbild einer Krankheit
bei erblichen Erkrankungen, oft als Auswirkung
einer Mutation benutzt: Genotyp-Phanotyp-
Korrelation

Physikalische (Gen)karten: DNS-Karten, die
die Lokalisation von Genen und DNS-
Sequenzen (Gen-Markern) zeigen. Die nied-
rigste Auflosung einer solchen Karte zeigt das
Bandenmuster auf den Chromosomen unter
dem Lichtmikroskop, die héchste beschreibt
die vollstandige Nukleotidsequenz entlang den
Chromosomen / des Genoms.

Polymorphismus: normale, erbliche Se-
guenzvariation der DNS innerhalb der Popula-
tion.

Pradiktiver Gentests: Tests, zur Identifizie-
rung von Genabnormitaten (Mutationen), die
eine Vorsage der Erkrankungswahrscheinlich-
keit ermoglichen.

Pranatale Diagnostik: Untersuchungen fotaler
Zellen aus der Amnionflussigkeit, aus der pri-
mitiven Plazenta (Chorion) oder aus Nabel-
schnurblut zur Uberpriifung biochemischer,
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chromosomaler oder molekulargenetischer
Veradnderungen im Foten.

Protein: siehe Eiweil

Punktmutation: Austausch einer Base gegen
eine andere Base

Rearrangement: Eine Umlagerung von
Chromosomen, die Mutationen in Genen ver-
ursachen kann.

Restriktionsenzyme: Enzyme, die Strange
der DNS an spezifischen Basensequenzen
schneiden kénnen (molekulare Schere).

Rezessives Allel: ein Gen, das nur exprimiert
wird, wenn sein Gegenstick auf dem passen-
den Chromosom ebenfalls rezessiv (nicht do-
minant) ist. Autosomal rezessive Stdrungen
entwickeln sich in Personen, die zwei Kopien
des mutierten Gens erhalten; eins von jedem
Elternteil, der jeweils ein Trager ist. (siehe:
dominantes Allel)

RNA: chemisch der DNS &hnlich. Die einzel-
nen Klassen von RNS Molekilen spielen wich-
tige Rollen bei der "Ubersetzung" der DNS-
Information in der Eiweil3synthese und bei ei-
ner Vielzahl von anderen Zellaktivitaten.

Somatische Zellen: alle Koérperzellen aul3er
den Fortpflanzungszellen.

Somatische Mutationen: (siehe: erworbene
Mutationen)

Stop-Codon: Jeweils drei Nukleotide kodie-
ren fir eine Aminosdue. Kommt es in einer
Dreierfolge von Nukleotiden zum Sequenzfolge
TAG, TAA oder TGA, so bedeutet dies auf der
Ebene der Eiweil3synthese (Translation) das
Stoppen bzw. den Abbruch der Eiweil3synthe-
se. Die Folge davon ist ein verklrztes oder
verkriippeltes EiweilBmolekil, das seine Funk-
tion nicht mehr wahrnehmen kann.

Thymin: siehe Basen

Transkription: der Prozel3, Informationen der
DNS in neue Strange der Boten RNS (MRNS)
zu kopieren. Die mRNS (m steht fir mature =
gereifte, i.e. weiter bearbeitet, prozessierte)
tragt dann diese Information zum Zytoplasma,
wo es als ,Blaupause” fiir die Herstellung eines
bestimmten Eiweil3es dient.

Translation: der Prozel3, bei dem durch An-
weisungen der mRNS, Base fir Base in Ami-
nosaureketten umzusetzen, die sich dann zu
EiweiRen falten. Dieser Prozel3 findet im Zy-
toplasma auf den sogenannten Ribosomen
Statt.

Tumorsuppressorgene: Gene, die normaler-
weise das Zellwachstum kontrollieren, die a-
ber, wenn sie durch Mutationen fehlen oder in-
aktiviert sind, Zellen erlauben, unkontrolliert
(als Krebszelle) zu wachsen.

X Chromosom: eines der Geschlechtschro-
mosomen; normale Frauen tragen zwei X
Chromosomen.

Y Chromosom: eines der Geschlechtschro-
mosomen; normale Manner tragen ein Y und
ein X Chromosom.

Zellkern: die Struktur innerhalb einer Korper-
zelle, die die Chromosomen enthélt.

Zytoplasma: intrazellulare FlUssigkeit aul3er-
halb des Kerns, in dem die Organellen der Zel-
le verteilt sind.



