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Autosomal -rezessiver Erbgang

Im Folgenden werden lhnen einige Informationen darliber
gegeben, was -retieagsosemalEr bga
wie autosomal-rezessive genetisch bedingte Stérungen und
Erkrankungen vererbt werden. Um den autosomal-rezessiven
Erbgang zu verstehen, ist es hilfreich, zunachst etwas Uber
Gene und Chromosomen zu erfahren.

Gene und Chromosomen

Unser Korper besteht aus Millionen von Zellen. Die meisten
Zellen enthalten den vollstandigen Satz unserer Gene, das
gesamte menschliche Genom. Wir haben Tausende von Genen.
Gene geben die Anweisungen, die unser Wachstum und unsere
Kdrperfunktionen regulieren. Sie sind fir viele unserer
Eigenschaften, wie z.B. die Augenfarbe, Blutgruppe oder die
Grole verantwortlich.

Die Gene befinden sich als festverdrillte Strukturen, die als
Chromosomen bezeichnet werden, im Innern des Zellkerns. In
der Regel haben wir in den meisten Zellen 46 Chromosomen.
Wir erben die Chromosomen von unseren Eltern, jeweils 23 von
unserer Mutter und unserem Vater, sodass wir zwei Satze von je
23 Chromosomen oder 23 Chromosomenpaare haben. Weil die
Chromosomen aus Genen bestehen, erhalten wir zur Sicherheit
zwei Kopien von den meisten Genen, je eine Kopie von jedem
Elternteil. Das ist der Grund weshalb wir oft &hnliche
Eigenschaften wie unsere Eltern haben. Die Chromosomen und
Gene bestehen aus einer chemischen Substanz, der DNA (DNA
ist die englische Bezeichnung fur Desoxyribonukleinsaure).

Manchmal kommt es vor, dass eine Veranderung (Mutation) in
einer der Kopien eines Gens auftritt, wodurch seine Funktion
beeintrachtigt ist. Eine solche Veranderung kann die Ursache
einer genetischen Stérung oder Erkrankung sein, weil das Gen
nicht mehr die korrekte Information an den Korper gibt.
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EuroGentest Abb.: 1 Gene, Chromosomen und DNA
Frei zugangliche Webseite, die Informationen Uber genetische
Testverfahren enthalt und links zu Patientengruppen in ganz
Europa bereitstellt.

Web: www.eurogentest.org

oder bei einem Humangenetischen Universitatsinstitut bzw.
bei der dortigen Genetischen Beratungsstelle:

http://www.gfhev.de/de/hochschulinformationen/
humangenetische einrichtungen.php

einChromosom
besteht aus Genen

www.gfhev.de/de/beratungsstellen/beratungsstellen.php
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Was bedeutet fautosomal -rezessiver Erbgang 07?

Einige genetisch bedingte Stérungen oder Erkrankungen werden
rezessiv vererbt. Das bedeutet, man muss zwei veranderte
Kopien dessel ben Gens erben (jewei
von jedem Elternteil), um dadurch eine bestimmte genetisch
bedingte Stérung oder Erkrankung zu bekommen. Falls jemand
sowohl eine veranderte Kopie eines Gens als auch eine
unveranderte Kopie erbt, dann ist er oder sie in den meisten
Fallen ein unbetroffener Anlagetrager bzw eine unbetroffene.
Anlagetragerin, weil die unveradnderte Kopie die veranderte
Kopie ersetzt. Anlagetrager/in zu sein bedeutet, dass die
Betreffenden nicht von der Stérung oder Erkrankung betroffen
sind, sie besitzen jedoch eine veranderte Kopie eines Gens in
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einem Genpaar. Beispiele fur autosomal-rezessiv vererbte

Stérungen oder Erkrankungen sind die Mukoviszidose - auch

Zystische Fibrose oder kurz CF genannt - und die

Sichelzellandmie.

Wie werden autosomal -rezessive Stdrungen oder
Erkrankungen vererbt?

Abb.: 2 Vererbung rezessiver Gene von den Eltern auf die
Kinder

Anlagetrager/in Anlagetrager/in

Dies ist nur eine kurze Einfihrung in den autosomal -
rezessiven Erbgang. Sie erhalten weitere Informationen von:

Das Kindernetzwerk
Web: www. kindernetzwerk.de

é”e‘fra”de”es Service-Telefon: (0 60 21) 1 20 30

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

Web: www.achse-online.de

E-Mail: info@achse-online.de

Service-Telefon: 0180-5-ACHSE-5 oder 0180-5-22473-5

verandertes
Gen Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik e.V.:

Web: www.gfhev.de

Orphanet

Frei zugangliche Webseite; dort finden Sie Informationen zu
seltenen Erkrankungen, klinischen Studien, Medikamenten und
links zu Patientengruppen in ganz Europa.

Web: www.orphanet.de

Nicht Anlagetrager/in  Anlagetrager/in  Betroffen
betroffen



