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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

EuroGentest

Frei zugangliche Webseite, die Informationen lber 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

www.gfhev.de/de/beratungsstellen/beratungsstellen.php
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X-chromosomaler Erbgang

|nf0rmationeln_-,.§;fﬂr Eati en;[',eh i 'nd Ihre F

Ra i\ Pt i [ ff“

O Y



X-chromosomaler Erbgang

I m Fol genden finden Sie I nf er ma

chromosomal er Er b g an g fthromosormale
Stérungen oder Erkankungen vererbt werden. Um den X-
chromosomalen Erbgang zu verstehen, ist es hilfreich, zunachst
etwas uUber 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
Korperfunktionen regulieren. Sie sind fur 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 dhnliche Eigenschaften
wie unsere Eltern haben. Die
Chromosomen und Gene bestehen aus
einer chemischen Substanz, der DNA
( DNA i st die engl i ¢
Desoxyribonukleinséaure).
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weiterzugeben. Wenn ein Sohn ein verandertes Gen von
seiner Mutter erbt, wird er von der Stérung bzw.
Erkrankung betroffen sein. Wenn immer eine Tochter ein
verandertes Gen erbt, wird sie Anlagetragerin, wie ihre
Mutter sein.

1 Ein Mann mit einer X-chromosomalen Stérung oder
Erkrankung kann das veranderte Gen stets nur an seine
Tochter vererben, die dadurch zu Anlagetragerinnen
werden. Ein Mann mit einer x-chromosomalen Stérung
oder Erkrankung, kann das verédnderte Gen jedoch nie
seinen Sohnen vererben.

1 Ein verandertes Gen kann man nicht reparieren machen,
es bleibt lebenslang erhalten.

1 Ein verandertes Gen kann man sich nicht durch
Ansteckung zuziehen, daher kann man beispielsweise
weiter Blut spenden.

1 Es kommt oft vor, da3 manche Menschen wegen einer
genetischen Stérung oder Erkrankung, die in der Familie
aufgetreten ist, Schuldgefihle entwickeln. Machen Sie
sich stets klar: Dies Ereignis ist nicht auf Grund von
Fehlverhalten aufgetreten; es hat niemand verschuldet!

Dies ist nur eine kurze Darstellung des X -chromosomalen
Erbgangs. Sie erhalten weitergehende Informationen von:

Das Kindernetzwerk
Web: www. kindernetzwerk.deService-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
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chromosomale Stérungen oder Erkrankungen gibt es
Untersuchungsmaoglichkeiten wahrend der Schwangerschaft, um
zu sehen, ob das Kind die Stoérung geerbt hat. (Weitere
Informationen Uber diese Untersuchungsmdglichkeiten finden
Sie in den Informationsblattern zur Chorionzottenbiopsie  und

zur Amniozentese ) l ber di ese M°glichkei

von lhrer Arztin bzw. lhrem Arzt beraten lassen.

Verhalten gegentber Verwandten und anderen
Familienmitgliedern

Falls jemand in lIhrer Familie eine X-chromosomale Stérung oder
Erkrankung hat oder Anlagetrager ist, sollten er oder sie die
Verwandten davon informieren. Dadurch hétten die weiblichen
Verwandten die Moglichkeit, sich zu entscheiden, ob sie eine
Blutuntersuchung vornehmen lassen, um zu erfahren, ob sie
ebenfalls Anlagetragerinnen sind. Diese Information kann helfen,
weitere Familienmitglieder zu diagnostizieren, die diese Stdrung
oder Erkrankung besitzen. Es ware besonders wichtig flr
diejenigen Verwandten, die bereits Kinder haben oder in der
Zukunft noch Kinder bekommen mdchten.

Manchen Menschen fallt es schwer, Verwandte uber ihre
genetisch bedingte Stérung oder Erkrankung zu informieren. (Sie
mdchten beispielsweise keine Angste in der Familie wecken. In
wieder anderen Familien gibt es kaum Kontakt zwischen den
Verwandten, wodurch die Kontaktaufnahme als schwierig
empfunden wird. Facharzte fur Humangenetik haben meist
grof3e Erfahrung mit Familien in diesen Situationen und kdnnen
Sie dabei unterstutzen, diese Probleme mit den
Familienangehdrigen und Verwandten zu besprechen.)

Woran Sie sich stets erinnern sollten!

 Weibliche Anlagetragerinnen haben eine
Wahrscheinlichkeit von 50% ein verdndertes Gen

Abb.: 1 Gene, Chromosomen und DNA

Die Chromosomen (s. Abb. 2) Nr. 1 bis 22 sehen bei Mannern
und Frauen gleich aus. Sie werden Autosomen genannt. Das
Chromosomenpaar Nr. 23 ist bei Mé&nnern und Frauen
unterschiedlich. Diese Chromosomen werden

AGeschl echt schromosomeno genannt

Geschlechtschromosomen, die eine wird nach ihrem Aussehen
als X-Chromosom, die andere als Y-Chromosom bezeichnet.
Frauen haben im Allgemeinen zwei X Chromosomen (XX). Eine
Frau erhalt das eine X-Chromosom normalerweise von ihrer
Mutter und das andere X-Chromosom von ihrem Vater. Manner
haben normalerweise ein X- und ein Y-Chromosom (XY). Ein
Mann bekommt das X-Chromosom von seiner Mutter und das Y-
Chromosom von seinem Vater. Abb.. 2 zeigt den
Chromosomensatz eines Mannes, Das letzte



