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1.3.  Mutationsfrequenzen bei Bakterien kann man nach folgender Formel berechnen:

'Zahl der Mutanten / ml
Mutationsfrequenz =

Gesamtzellzahl / ml

Nehmen Sie an, dass Sie auf einer Bakterienplatte mit einem selektiven Medl;um 100 pl einer
unverdiinnten Fliissigkultur des Stammes A ausplattiert hatten. Nach dem Bebriiten dieser
Bakterienplatte konnten Sie 3 Kolonien zihlen. Wenn Sie von derselben Fliissigkultur des
Stammes A eine 10®fache Verdiinnung hergestellt und davon 100 ul auf einer Bakterienplatte
mit Vollmedium (ohne selektiven Druck) ausplattiert hatten, konnten Sie nach dem Bebriiten
120 Kolonien z#hlen (daxmt hétten Sie den Titer, d.h. die Gesamtzellzahl, der Balctenenkultur
bestimmit).

Wenn Sie dasselbe mit einer Bakterienkultur des Stammes B gemacht hatten, hitten Sie auf
einer Bakterienplatte mit selektivemn Medium (100u] unverdiinnt ausplattiert) 100 Kolonien
gezihlt und auf einer Platte mit Vollmedium (Tlterbestlmmung, 100 p.l aus 10 Sfacher
Verdiinnung ausplattiert) 200 Kolonien. - N

Berechnen Sie nach der oben angegebenen Formel die Mutationsfrequenzen der .
Bakterienstimme A und B (beachten Sie die angegebenen Verdiinnungen!).

Geben Sie den Rechenweg an; schreiben Sie die Mutationsfrequenzen in der Form n x 107 !

Mutatlonsfrequenz A= \_? a?/(?xp, ore ® / 0 < {7 7/1’{ /(
ALE Lo en /@,{ =~ oS 9"

AF

/Q( Colapiens (O ’
Mutationsfrequenz B = i /k, /Q/{/ 6‘ 5 / O-—-;
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Formale Genetik — Kurs 6

1. Autosomal-rezessive Vererbung Die ersten beiden Blitter (Einzelleistung)
abtrennen (werden eingesammelt).

Beratungssituation:

Ein ratsuchendes Paar hat eine an klassischer Phenylketonurie erkrankte Tochter und einen
dlteren gesunden Sobn. Gefragt wird nach dem Wiederholungsrisiko fiir weitere gemeinsame
Kinder. Beide Ratsuchenden stammen aus einer Population, in welcher die PKU mit einer Haufigkeit
von ca. 1:10 000 vorkommt.

FA (Familienanamnese): Der Ratsuchende hat zwei dltere Schwestern, die iltere dieser Schwestern
hat einen Sohn, die jiingere hat zwei Tochter. Zur Familie des Vaters des Ratsuchenden kénnen keine
Angaben gemacht werden. Die Mutter des Ratsuchenden hat einen ilteren Bruder. Die Ratsuchende
hat zwei jiingere Briider, ihr jiingstes Geschwisterkind ist eine Schwester. Der iltere dieser Bruder hat
eine Tochter, der jiingere einen ilteren Sohn und eine jiingere Tochter. Die Schwester hat noch keine
eigenen Kinder. Die Mutter der Ratsuchenden hat eine iltere Schwester. Der Vater der Ratsuchenden
hat einen ilteren und einen jiingeren Bruder. In der Familie ist kein weiterer Angehoriger an einer
Phenylketonurie erkrankt, weitere genetisch bedeutsame Erkrankungen in der Familie werden nicht

angegeben.

Aufgabenstellung:

1.1. Erstellen Sie den Stammbaum der Familie. Benutzen Sie dazu die vorbereitete Maske auf der
nichsten Seite!

1.2. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer PKU bei jedem weiteren
Kind des ratsuchenden Paares? Geben Sie [hren Losungsweg an!

A /1
< A ./(
9 4 =
~ L Wiederholungsrisiko: 1 : [7‘_

1.3. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer PKU bei jedem Kind des
gesunden Sohnes des ratsuchenden Paares? Die Partnerin dieses Sohnes sei klinisch unauff‘alhc

Gebe? Sie Ihren Losungswegan! 7/ - o, .'\ Harhy ~Weter “Coetir =~ 2pq = 4
AR ; ‘1= (Aov00 - Enecrs.-dNNLINE o o B PRSI BN . e
A { { / aleth o ! ! 1 (
~~ ) T S an . = D »*rl—f LG 4L -
50 \)_, 300 Wiederholungsrisiko: 1 : "{CC 2 iy = —j, E o Mf-{“
P{ = goq™

1.4. Geben Sie die moglichen Genotypen der Kinder dieses gesunden Sohnes der Ratsuchenden an fiir
den Fall, daB er selbst heterozygot und seine Partnerin homozygot normal in Bezug auf das PKU-Gen
sei. Schreiben Sie dazu das Kreuzungsschema auf (a = mutiertes Allel; A = normales Allel) und
notieren Sie hinter jedem Genotyp den zu erwartenden Phinotyp (gesund bzw. PKU).

h_‘_-h k';- ! / ]'
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Formale Genetik — Kurs 6

1. Autosomal-rezessive Vererbung Die ersten beiden Bliitter (Einzelleistung)

— rden eingesammelt).
Beratungssituation: abtrennen (we g )

Ein ratsuchendes Paar hat eine an klassischer Phenylketonurie erkrankte Tochter und einen
dlteren gesunden Sohn. Gefragt wird nach dem Wiederholungsrisiko flir weitere gemeinsame
Kinder. Beide Ratsuchenden stammen aus einer Population, in welcher die PKU mit einer Haufigkeit
von ca. 1:10 000 vorkommt.

FA (Familienanamnese): Der Ratsuchende hat zwei dltere Schwestern, die éltere dieser Schwestern
hat einen Sohn, die jiingere hat zwei Tochter. Zur Familie des Vaters des Ratsuchenden kdnnen keine
Angaben gemacht werden. Die Mutter des Ratsuchenden hat einen Zlteren Bruder. Die Ratsuchende
hat zwei jiingere Briider, ihr jiingstes Geschwisterkind ist eine Schwester. Der iltere dieser Briider hat
eine Tochter, der jiingere einen ilteren Sohn und eine jiingere Tochter. Die Schwester hat noch keine
eigenen Kinder. Die Mutter der Ratsuchenden hat eine éltere Schwester. Der Vater der Ratsuchenden
hat einen ilteren und einen jiingeren Bruder. In der Familie ist kein weiterer Angehdriger an einer
Phenylketonurie erkrankt, weitere genetisch bedeutsame Erkrankungen in der Familie werden nicht

angegeben.

Aufgabenstellung:

1.1. Erstellen Sie den Stammbaum der Familie. Benutzen Sie dazu die vorbereitete Maske auf der
nichsten Seite!

1.2. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer PKU bei jedem weiteren
Kind des ratsuchenden Paares? Geben Sie Ihren Lésungsweg an!

Wiederholungsrisiko: 1 : ¢ )

1.3. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer PKU bei jedem Kind des
gesunden Sohnes des ratsuchenden Paares? Die Partnerin dieses Sohnes sei klinisch unauffillig.

Geben Sie Ihren Losungsweg an! A 2 A
— 23 '7'%
2 =A
2w - 24 %" 5| Wiederholungsrisiko: 12 {00
. : ) .

1.4. Geben Sie die moglichen Gehotypen der Kinder dieses gesunden Sohnes der Ratsuchenden an fiir
den Fall, daB er selbst heterozygot und seine Partnerin homozygot normal in Bezug auf das PKU-Gen
sei. Schreiben Sie dazu das Kreuzungsschema auf (a = mutiertes Allel; A = normales Allel) und

notieren Sie hinter jedem Genotyp den zu erwartenden Phanotyp (gesund bzw. PKU).
.
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Formale Genetik — Kurs 6

1. Autosomal-rezessive Vererbung: Die ersten beiden Blitter (Einzelleistung)

abtrennen (werden eingesammelt).

Beratungssituation:

Fin ratsuchendes Paar hat eine Tochter mit einer zystischen Fibrose (CF). Gefragt wird nach dem
Wiederholungsrisiko fiir weitere gemeinsame Kinder. Die Haufigkeit der CF betragt in Europa ca.

1:2500.

FA (Familienanamnese): Die Ratsuchende hatte zwei jiingere Schwestern, Die jiingere der beiden
Schwestern ist als Kleinkind verstorben. Die lebende Schwester der Ratsuchenden hat noch keine

eigenen Kinder. Die Mutter der Ratsuchenden hat zwei dltere Briider und eine jiingere Schwester.

Der Vater der Ratsuchenden hat eine dltere Schwester. Der Ratsuchende hat einen élteren Bruder,

dieser hat zwei Sohne. Zur Familie des Vaters des Ratsuchenden konnen keine Angaben gemacht
werden. Die Mutter hat drei jiingere Schwestern. In der Familie ist kein weiterer Angehoriger an einer
zystischen Fibrose erkrankt, weitere genetisch bedeutsame Erkrankungen in der Familie werden nicht

angegeben.

Aufoabenstellung:

1.1. Brstellen Sie den Stammbaum der Familie. Benutzen Sie dazu die vorbereitete Maske auf der
nichsten Seite!

1.2. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer CF bei jedem weiteren
Kind des ratsuchenden Paares? Geben Sie Thren Losungsweg an!
4 A A
1-4. 4.3 =

I

Wiederholungsrisiko: 1 : Li'_

1.3. Wie hoch wire das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer CF bei jedem Kind der
an CF erkrankten Tochter des ratsuchenden Paares? Der Partner der FErkrankten sei klinisch

unauffillie. Geben Sie Ihren Losungsweg an! — ) e
g g g@ % Welerq umc%w\qu{\_uwl VA ’1 L2

2. 2A— 0 - A ~
47 e ¥ 97 w0 = A= A . X m e
oA ) e L T A aAw S0
T | - — |
02-&3"1 =450 25 Wiederholungsrisiko: 1 : <5 ()

| 4. Geben Sie die méglichen Genotypen fiir Kinder des ratsuchenden Paares an. Schreiben Sie dazu
das Kreuzungsschema auf (a = mutiertes Allel; A = normales Allel) und notieren Sie hinter jedem
Genotyp den zu erwartenden Phénotyp (gesund bzw. CHE).
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Formale Genetik — Kurs 6
1. Autosomal-rezessive Vererbung Die ersten beiden Blitter (Einzelleistung)

abtrennen (werden eingesammelt).

Beratungssituation:

Ein ratsuchendes Paar hat eine an klassischer Phenylketonurie erkrankte Tochter und einen

ilteren gesunden Sohn. Gefragt wird nach dem Wiederholungsrisiko fiir weitere gemeinsame
Kinder. Beide Ratsuchenden stammen aus einer Population, in welcher die PKU mit einer Haufigkeit

von ca. 1:10 000 vorkommt.

Angaben gemacht werden Dle Mutter des Ratsuchenden hat einen dlteren Bruder Die Ratsuchende
hat zwei jiingere Bmder, ihr jiingstes Geschwisterkind ist eine Schwester. Der dltere dieser Briider hat
eine Tochfér der jiingere einen &lteren Sohn und eine jiingere Tochter. Die Schwester hat noch keine
eigenen Kinder. Die Mutter der Ratsuchenden hat eine iltere Schwester Der Vater der Ratsuchenden
hat einen ilteren und einen jlingeren Bruder In der Familie ist kein weiterer Angehoriger an einer
Phenylketonurie erkrankt, weitere genetisch bedeutsame Erkrankungen in der Familie werden nicht

angegeben.

Aufeabensiellung:

1.1. Erstellen Sie den Stammbaum der Familie. Benutzen VSie dazu die vorbereitete Maske auf der
nichsten Seite!

1.2. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer PKU bei jedem weiteren
Kind des ratsuchenden Paares? Geben Sie lhren Losungsweg an!

Wiederholungsrisiko: 1 : U

1.3. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer PKU bei jedem Kind des
gesunden Sohnes des ratsuchenden Paares? Die Partnerin dieses Sohnes sei klinisch unauffillig.

Geben Sie Thren Losungsweg an!  “oiaon | Lo pas Wi G - = A00C 5 = ACC - oA
' T(\' g O
,/ L, A A B A .
7 — = — b e o €)Y . ( AR A 0o
- S £ Ny - RS UG . . . - PP R RN DU
" 05 Wiederholungsrisiko: 1 : 2c . B R
e r:. D02 = ,; -

1.4. Geben Sie die mdglichen Genotypen der Kinder dieses gesunden Sohnes der Ratsuchenden an fur
den Fall, daB er selbst heterozygot und seine Partnerin homozygot normal in Bezug auf das PKU-Gen
sei. Schreiben Sie dazu das Kreuzungsschema auf (a = mutiertes Allel; A = normales Allel) und
notieren Sie hinter jedem Genotyp den zu erwartenden Phinotyp (gesund bzw. PKU).
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Formale Genetik — Kurs 6

1. Autosomal-rezessive Vererbung , Die ersten beiden Blitter (Einzelleistung)
abtrennen (werden eingesammelt).

Beratungssituation:

Die jitngere Schwester eines Ratsuchenden ist an einer klassischen Phenylketonurie (PKU)
erkrankt. Gefragt wird von dem Ratsuchenden und seiner Partnerin nach dem Wiederholungsrisiko
fiir gemeinsame Kinder. Beide Ratsuchenden stammen aus einer Population, in welcher die PKU mit
einer Haufigkeit von ca. 1:10 000 vorkommt.

FA (Familienanamnese): Der Ratsuchende hatte noch zwei dltere Briider, der dltere dieserbeiden
Briider hat zwei Tochter, der zweite hat einen Sohn. Die erkrankte Schwester hat noch keine eigenen
Kinder. Der Vater des Ratsuchenden hat zwei altere Schwestern. Die Mutter des Ratsuchenden hat
eine altere Schwester und zwei jiingere Briider. Die Ratsuchende hat eine altere Schwester. Diese hat
einen ilteren Sohn und eine jiingere Tochter. Die Mutter der Ratsuchenden hat zwei jlingere Briider
und eine iltere Schwester. Der Vater der Ratsuchenden hat drei altere Briider. In der Famuilie 1st kein
weiterer Angehoriger an einer Phenylketonurie erkrankt, weitere genetisch bedeutsame Erkrankungen

in der Familie werden nicht angegeben.

Aufeabensteliung:

1.1. Erstellen Sie den Stammbaum der Familie. Benutzen Sie dazu die vorbereitete Maske auf der
niachsten Seite!

1.2. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir das Aufireten einer PKU bei jedem Kind des
ratsuchenden Paares? Geben Sie Thren Losungsweg an!
= A =
Ty <

Wiederholungsrisiko: 1 : o0 (),tg /9 \

1.3. Wie hoch wire das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer PKU bei jedem Kind der
an PKU erkrankten Schwester des Ratsuchenden? Der Partner der Erkrankten sei klinisch unauffallig. gM

Geben Sie Ihren Losungsweg an! ,
5 g W@h@(é

OS P

Wiederholungsrisiko: 1 : fgr 7S

1.4. Geben Sie die moglichen Genotypen fiir Kinder der Erkrankten mit einem fur die PKU
heterozygoten Partner an. Schreiben Sie dazu das Kreuzungsschema auf (a = mutiertes Allel; A =
normales Allel) und notieren Sie hinter jedem Genotyp den zu erwartenden Phinotyp (gesund bzw.

PKU).
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— Formale Genetik — Kurs 6

Die ersten beiden Blitter (Einzelleistung
btrennen (werden eingesammelt).

; Autosomal-rezessive Vererbung

%eratungssituation:
i{me jungere Schwester eines wht an einer Kklassischen Phenylketonurie (PKU)

~jrkrankt. Gefragt wird von 'dem Ratsuchenden und seiner Partnerin nach dem Wiederholungsrisiko
: Kinder. Beide Ratsuchenden stammen aus einer Population, in welcher die PKU mit

fur gemeinsame Kinder
= Mo{%’d@//mmﬂz 7SO

. L,.iner Haufigkeit von ca. 1:10 000 vorkommt.

FA (Familienanamnese): Der_ngtvg_\{c_hende hatte noch zwei dltere Briider, der dltere dieserbeiden

;‘Brﬁder hat zwei Tochter, der zweite hat einen Sohn. Die erkrankte Schwester hat noch keine eigenen

—Kinder. Der Vater des Ratsuchenden hat zwei iltere Schwestern. Die Mutter des Ratsuchenden hat

eine altere Schwester und Zwei jiingere Briider. Die Ratsuchende hat eine altere Schwester. Diese hat

é'einen ilteren Sohn und eine jiingere Tochter. Die Mutter der Ratsuchenden hat zwei jiingere Briider

‘und eine dltere Schwester. Der Vater der Ratsuchenden hat drei iltere Briider. In der Familie ist kein

, weiterer Angehoriger an einer Phenylketonurie erkrankt, weitere genetisch bedeutsame Erkrankungen

 in der Familie werden nicht angegeben.

lAutﬁgabenstellung:

A — e i

41,1./€rstellen Sie den Stammbaum der Familie. Benutzen Sie dazu die vorbereitete Maske auf der
dchsten Seite!

PRI

: 1.2. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir das Auftreten einer PKU bei jedem Kind des

i . .

. ratsuchénden Paares? Geben Sie Thren Losungsweg an! .
H . wdite Vs

Gescl cisterisiko 55 > g, 7. 2 7

Wiales Dsiko  Zzly 0 2 2 3 T =00

f Wiederholungsrisiko: 1 : 3C0

o . 25Y
» 1.3. Wie hoch wiire das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer PKU bei jedem Kind der

t ge lI)’clflUSerkrankten Schwester des Ratsuchenden? Der Partner der Erkrankten sei klinisch unauffailig.

v ie Ihren Losungsweg an! Ludfel i tea

;’ 6 homaz\‘fdof Uit =7 -7 / ' 4/\/““/ % f

17 Movwabs Rosko =7 = 7= = -

95
29
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———‘, klxc: Geben Sie die moglichen Genotypen fiir Kinder der Erkrankten mit einem fir die PKU
i 10 ero;zygoten Partner an. Schreiben Sie dazu das Kreuzungsschema auf (a = mutiertes Allel; A =
b PK“J;’ es Allel) und notieren Sie hinter jedem Genotyp den zu erwartenden Phanotyp (gesund bzw.
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Formale Genetik — Kurs 6

1. Autosomal-rezessive Vererbung Die ersten beiden Blitter (Einzelleistung)
abtrennen (werden eingesammelt).

Beratungssituation:

Ein ratsuchendes Paar hat eine an klassischer Phenylketonurie erkrankte Tochter und eine
dilteren gesunden Sohn. Gefragt wird nach dem Wiederholungsrisiko fiir weitere gemeinsame Kinder.

Beide Ratsuchenden stammen aus einer Population, in welcher die PKU mit einer, aufigkeit von ca.

1:10 000 vorl(_gmml.

FA (Familienanamnesc): Der Ratsuchende hat zwei éltere Schwestern, die idltere dieser Schwestern

hat einen Sohn, die jiingere hat zwei Tochter. Zur Familic des Vaters des Ratsuchenden kénnen keine

Angaben gemacht werden. Die Mutter des Ratsuchenden hat einen élteren Bruder. Die Ratsuchende
hat zwei jiingere Briider, ihr jiingstes Geschwisterkind ist eine Schwester. Der dltere dieser Brider hat
eine Tochter, der jiingere einen dlteren Sohn und eine jiingere Tochter. Die Schwester hat noch keine

eigenen Kinder. Die Mutter der Ratsuchenden hat eine éltere Schwester. Der Vater der Ratsuchenden

Phenylketonuric erkrankt, weitere genetisch bedeutsame Erkrankungen in der Familic werden nicht

angegeben.

Aufeabenstellung:

1.1. Erstellen Sie den Stammbaum der Familie. Benutzen Sie dazu die vorbereitete Maske auf der
néichsten Seite!

1.2. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Aufireten einer PKU bei jedem weiteren
Kind des ratsuchenden Paares? Geben Sie Ihren Ifﬁsungsweg an!

ver -
4‘ % i /f 3 2 = ga' {3
Wiederholungsrisiko: 1 : q. ( /)xf} {

1.3. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erncutes Aufireten einer PKU bei jedem Kind des
gesunden Sohnes des ratsuchenden Paares? Die Partnerin dieses Sohnes sei klinisch unauffillig.
Geben Sie Thren Losungsweg an! $oua_ ALY

P p— A
g e T - = =g 300
40.000  2Pg = jpp £0 B €0 2 00 o

4= 0,01 = = - \
' Heig¥o 3?5@6 nfegoeng |Wiederholungsrisiko: 1 : 300 0 S 70
p= 4 des Putnixn ¢
| 4. Geben Sie die moglichen Genotypen der Kinder dieses gesunden Sohnes der Ratsuchenden an fiir
den Fall, daB er selbst_heterozygot und seine Partnerin homozygot normal in Bezug auf das PKU-Gen

sei. Schreiben Sie dazu das Kreuzungsschema auf (a_=mutiertes. _Allg]; A = normales Allel) und
notieren Sie hinter jedem  Genotyp den zu erwartenden Phénotyp (gesund bzw. PKU).
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2. Autosomal-dominante Vererbung

Vorgegebener Stammbarin:

7S 7 gesvadl
[B  Phinotyp: Achondroplasie s 7 kaak

Achondroplasie ist die hiufigste Form des autosomal-dominant vererbten disproportionierten

Zwergwuchses mit besonderer Verkiirzung der Extremitéiten. Die Hﬁuﬁgkeit betréigt ca. 1:10000. Die

Neumutationsrate steigt signifikant mit dcm viiterlichen Alter Aufgrund der bevorzugten Partnerwahl

Kleinwiichsiger untereinander kommen homozygote Merkmglsit_rager vor. Diese sterben zum groBen
Teil pri- oder perinatal. Bei mehr als 99% der betroffenen Personen wird eine Missense-Mutation

(Gly380Arg) in der Transmembrandoméne des Gens fiir den F ibroblasten~Wachstumsfaktor-Rezeptor

Aufeabenstellung:
2.1. Welcher Genotyp kann fiir den erkrankten Bruder der Ratsuchenden, Proband 1I/2 des

Stammbaumes, vorhergesagt werden, wenn die Partnerin von II/1 phinotypisch gesund wire? (A =

mutiertes Allel; a = normales Allel).

Genotyp von 1II/2: Ao

2.2. Mit welcher theoretischen Wahrscheinlichkeit wird ein Kind der Ratsuchenden (III/1) den
Phénotyp der ACH aufweisen? Schreiben Sie das Kreuzungsschema auf (A = mutiertes Allel; a =
normales Allel) und geben Sie die resultierenden Phinotypen (gesund bzw. ACH) an. Der Partner der

Ratsuchenden ist molekulargenetisch getestet und hat keine Mutation im FGFR3-Gen.

Wahrscheinlichkeit fiir ACH beim Kind f‘ 2

von III/1: a7

g
pjﬁ.‘)}

Ot
O\

2.3. Diskutieren Sie in Ihrer Gruppe die Moglichkeiten der speziellen vorgeburtlichen Diagnostik fiir

eine Schwangerschaft der Ratsuchenden und ihres Partners.

. fruitwagser  nict - tvastve kadlicks lllen » mefeanalem
/ 2l ;

Cwoaenéolen SWH 7

-_\i’?j



Name: tniGsdor{ Vorname: Gxnella.  Datum: @,12.044/4
Stammlistennummer: 6% Arbeitsplatznummer: 6% '

3. X-chromosomal rezessive Vererbung

Vorgegebener Stammbaurn:

wref
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E Phanotyp: Hadmophilie A
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Aufeabenstellung:

3.1. Welcher Genotyp kann fiir die Mutter des Ratsuchenden, Probandin I/1 des Stammbaumes,

vorhergesagt werden (X' = normales Allel, X" = mutiertes Allel)?

Genotyp von I/1: xﬂ /"f }( N

3.2. Geben Sie die moglichen Genotypen fiir Kinder der Mutter (I/1) und des Vaters (I/2) des

Ratsuchenden an. Schreiben Sie das Kreuzungsschema auf (X" = normales Allel, X" = mutiertes

Allel). Notieren Sie hinter jedem Genotyp den zu erwartenden Phénotyp (gesund bzw. Himophilie A).
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3.3. Mit V\;elcher theoretischen Wahrscheinlichkeit werden Sohne des Ratsuchenden (II/6) an einer
Hiamophilie A erkranken? Die Partnerin des Ratsuchenden sei homozygot normal in Bezug auf eine

Mutation im Hamophilie A-Gen.

Wabhrscheinlichkeit: o %
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4. Mitochondriale Vererbung

Beratungssituation:

gesunde Kinder (1 Junge, 1 Méadchen). Der ansonsten gesunde Ratsuchende ist im Alter von 26 Jahren

plstzlich innerhalb von 8 Monaten auf beiden Augen erblindet. Die Augendrztin hatte bereits eine
Mutationsanalyse im mitochondrialen LHON-Gen veranlaBit. Diese ergab bei dem Ratsuchenden eine
Punktmutation, welche bei mehr als 90% der Patienten mit einer hereditédren Leber‘schen Optikus-
Neuropathie nachgewiesen wird. Gefragt wird nach dem Wiederholungsrisiko fiir die bestehende
Schwangerschaft und seine beiden Kinder.

FA: Der ilteste Bruder des Ratsuchenden ist ebenfalls im Alter von ca. 26 Jahren erblindet, er hat keine
eigenen Kinder. Der Ratsuchende hat noch eine dltere Schwester und einen jiingeren Bruder. Die
Schwester hat zwei Sohne. Der jiingere Bruder des Ratsuchenden hat noch keine Kinder. Der Vater des
Ratsuchenden hat keine Geschwister. Die Mutter des Ratsuchenden hat drei jiingere Briider, das
jiingeste Geschwisterkind der Mutter des Ratsuchenden ist eine Schwester. Der erste Bruder hat zwei

Sghne, der zweite hat eine Tochter, der dritte hat keine Kinder. Die Schwester hat drei Tochter.

Aufoabenstellung:

4.1. Erstellen Sie einen Stammbaum der Familie.

4.2. Besteht ein Wiederholungsrisiko dieser Erkrankung fiir die Tochter des Ratsuchenden?
XJ nein [
4.3. Besteht ein Wiederholungsrisiko dieser Erkrankung fiir Kinder der Tochter des Ratsuchenden?

‘jﬂ fein - . / /(
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Formale Genetik — Kurs 6

Ké 1. Autosomal-rezessive Vererbung Die ersten beiden Blitter (Einzelleistung)
abtrennen (werden eingesammelt).

Beratungssituation:

Ein ratsuchendes Paar hat eine an klassischer Phenylketonurie erkrankte Tochter und eine
ilteren gesunden Sohn. Gefragt wird nach dem Wiederholungsrisiko fiir weitere gemeinsame Kinder.
Beide Ratsuchenden stammen aus einer Population, in welcher die PKU mit einer Haufigkeit von ca.
1:10 000 vorkommt.
FA (Familienanamnese): Der Ratsuchende hat zwei dltere Schwestern, die dltere dieser Schwestern
hat einen Sohn, die jiingere hat zwei Tochter. Zur Familie des Vaters des Ratsuchenden konnen keine
Angaben gemacht werden. Die Mutter des Ratsuchenden hat einen élteren Bruder. Die Ratsuchende
hat zwei jiingere Briider, ihr jiingstes Geschwisterkind ist eine Schwester. Der iltere dieser Briider hat
‘ eine Tochter, der jingere einen élteren Sohn und eine jingere Tochter. Die Schwester hat noch keine
eigenen Kinder. Die Mutter der Ratsuchenden hat eine altere Schwester. Der Vater der Ratsuchenden
hat einen alteren und einen jingeren Bruder. In der Familie ist kein weiterer Angehoriger an einer
Phenylketonurie erkrankt, weitere genetisch bedeutsame Erkrankungen in der Familie werden nicht

angegeben.

Aufoabenstellung:

1.1. Erstellen Sie den Stammbaum der Familie. Benutzen Sie dazu die vorbereitete Maske auf der
nichsten Seite!

1.2. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Aufireten einer PKU bei jedem weifgren il"ii

Kind des ‘ratsuchenden Paares? Geben4Sie Thren LésuggivXeg an! ) M{ _ fIﬁ’,); T2
“w“%\‘ﬁc‘m‘lww'?ﬂ 1:50 = — 257 T I 2 3 2 3

e 4
) 33
. Wiederholungsrisiko: =358 -‘)4 -9 0 P ¢

1.3. Wie hoch ist das Wiederholungsrisiko fiir ein erneutes Auftreten einer PKU bei jedem Kind des
gesunden Sohnes des ratsuchenden Paares? Die Partnerin dieses Sohnes sei klinisch unauffillig.

Geben Sie Thren Losungsweg an!  VoaterGan)  Mutiee
T2 M 1 2 1

[ R

2 3 2 5 goo 300 D/S\F

Wiederholungsrisiko: 1 : 300

1.4. Geben Sie die moglichen Genotypen der Kinder dieses gesunden Sohnes der Ratsuchenden an fiir
den Fall, daB er selbst heterozygot und seine Partnerin homozygot normal in Bezug auf das PKU-Gen
sei. Schreiben Sie dazu das Kreuzungsschema auf (a = mutiertes  Allel; A = normales Allel) und
notieren Sie hinter jedem  Genotyp den zu erwartenden Phinotyp (gesund bzw. PKU).
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K é . 2. Autosomal-dominante Vererbung

Vorgegebener Stammbaum:

! LO _2.
at Alda
o~ £ ,)O 31

- Phinotyp: Achondroplasie

Achondroplasie ist die hiufigste Form des autosomal-dominant vererbten disproportionierten
Zwergwuchses mit besonderer Verkiirzung der Extremititen. Die Haufigkeit betrégt ca. 1:10000. Die
Neumutationsrate steigt signifikant mit dem viterlichen Alter. Aufgrund der bevorzugten Partnerwahl
Kleinwiichsiger untereinander kommen homozygote Merkmalstréger vor. Diese sterben zum grofien
Teil pri- oder perinatal. Bei mehr als 99% der betroffenen Personen wird eine Missense-Mutation
(Gly380Arg) in der Transmembrandomine des Gens fiir den Fibroblasten-Wachstumsfaktor-Rezeptor

3 (FGFR3) nachgewiesen. Achondroplasie ist durch eine vollsténdige Penetranz gekennzeichnet.

Aufgabenstellung:
2.1. Welcher Genotyp kann fir den erkrankten Bruder der Ratsuchenden, Proband III/2 des

Stammbaumes, vorhergesagt werden, wenn die Partnerin von II/1 phénotypisch gesund wire? (A =

mutiertes Allel; a = pormales Allel).

Genotyp von 111/2: Aa

22, Mit welcher theoretischen Wahrscheinlichkeit wird ein Kind der Ratsuchenden (II/1) den
Phéinotyp der ACH aufweisen? Schreiben Sie das Kreuzungsschema auf (A = mutiertes Allel; a =
normales Allel) und geben Sie die resultierenden Phénotypen (gesund bzw. ACH) an. Der Partner der

Ratsuchenden ist molekulargenetisch getestet und hat keine Mutation im FGFR3-Gen.

g

s a
Wahrscheinlichkeit fiir ACH beim Kind aa A’
vonIIl/1: () of. | A gqu_( QCSM
q | na A

2.3. Diskutieren Sie in Ihrer Gruppe die Moglichkeiten der speziellen vorgeburtlichen Diagnostik fur

eine Schwangerschaft der Ratsuchenden und ihres Partners.

vorgbbm‘ﬂﬂ'/h Diagnosh K nicht benohigt
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3. X-chromosomal rezessive Vererbung

Vorgegebener Stammbaum:

- Phanotyp: Hamophilie A

Aufgabenstellung:
3.1. Welcher Genotyp kann fiir die Mutter des Ratsuchenden, Probandin I/1 des Stammbaumes,

vorhergesagt werden (XN = normales Allel, X" = mutiertes Allel)?

Genotyp von I/1: %™ XN ‘

3.2. Geben Sie die moglichen Genotypen fiir Kinder der Mutter (I/1) und des Vaters (172) des
Ratsuchenden an. Schreiben Sie das Kreuzungsschema auf (X" = normales Allel, X" = mutiertes

Allel). Notieren Sie hinter jedem Genotyp den zu erwartenden Phénotyp (gesund bzw. Hiamophilie A).

‘\Q | N

RN X 4- SeSwwoL ‘
d s, _NL&I\{ 2 = KramKK

X ;’\ X X Y 3= 3@5%4.

XU XX b= gesumed

3.3. Mit welcher theoretischen Wahrscheinlichkeit werden Sohne des Ratsuchenden (I/6) an einer
Hamophilie A erkranken? Die Partnerin des Ratsuchenden sei homozygot normal in Bezug auf eine

Mutation im Hamophilie A-Gen.

Wahrscheinlichkeit: QQ C %
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4. Mitochondriale Vererbung

Beratungssituation:

Ein 28jéhriger Ratsuchender stellt sich mit seiner schwangeren Frau vor. Das Paar hat bereits zwei
gesunde Kinder (1 Junge, 1 Midchen). Der ansonsten gesunde Ratsuchende ist im Alter von 26 Jahren
plotzlich innerhalb von 8 Monaten auf beiden Augen erblindet. Die Augenirztin hatte bereits eine
Mutationsanalyse im mitochondrialen LHON-Gen veranlafit. Diese ergab bei dem Ratsuchenden eine
Punktmutation, welche bei mehr als 90% der Patienten mit einer hereditidren Leber‘schen Optikus-
Neuropathie nachgewiesen wird. Gefragt wird nach dem Wiederholungsrisiko fiir die bestehende
Schwangerschaft und seine beiden Kinder.

FA: Der ilteste Bruder des Ratsuchenden ist ebenfalls im Alter von ca. 26 Jahren erblindet, er hat keine
eigenen Kinder. Der Ratsuchende hat noch eine dltere Schwester und einen jiingeren Bruder. Die
Schwester hat zwei Schne. Der jiingere Bruder des Ratsuchenden hat noch keine Kinder. Der Vater des
Ratsuchenden hat keine Geschwister. Die Mutter des Ratsuchenden hat drei jiingere Briider, das
jungeste Geschwisterkind der Mutter des Ratsuchenden ist eine Schwester. Der erste Bruder hat zwei

Séhne, der zweite hat eine Tochter, der dritte hat keine Kinder. Die Schwester hat drei Tdchter.

Aufeabenstellung:

4.1. Erstellen Sie einen Stammbaum der Familie.

4.2. Besteht ein Wiederholungsrisiko dieser Erkrankung fiir die Tochter des Ratsuchenden?
&/ nein

4.3. Besteht ein Wiederholungsrisiko dieser Erkrankung fiir Kinder der Tochter des Ratsuchenden?

A

4/ nein #S




