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mmm) Komplementation

mmm) Allelische Interaktionen

m==) Gen-Interaktionen




1. Beschreiben Sie einen Mutagenese Screen (Genetic Screen). Wozu wird er angewendet?

Ziol:
Ay | Wy B

Identifizierung von Genen, die an der Auspragung bestimmter Merkmale beteiligt sind.

- Toxin + Toxin

Background:

Mutationen in Genen, die das Merkmal
von Interesse regulieren, fiihren zu
phanotypischen Defekten.

Mutagenese

Resistenztest in
Nachkommen

Vorgehen:

1. Mutagenisierung von Wildtyp
Saatgut (z.B. chemisch oder y-
Strahlung).

2. Screen auf Mutanten mit defektem
Response auf merkmalsspezifischen
Assay.

3. Genisolation

Genisolation

Beispiel:
Toxinresistenz bei Arabidopsis thaliana: —




2. Sie haben in einem Mutagenese Screen zwei Mutanten mit demselben Phanotypen

isoliert. Wie stellen Sie fest ob die Mutationen in demselben oder in verschiedenen

Genen liegen?

Mutagenese Screen Mutante a Mutante b

+ Toxin + Toxin + Toxin + Toxin



Komplementationstest — Fall 1

Mutante a Mutante b

1. Mutanten miteinander kreuzen

2. Spaltungsanalyse F1
100% heterozygot
aA und bB

100% mutanter Phanotyp - keine Komplementation

—> Mutationen a und b folglich in demselben Gen



Komplementationstest — Fall 2

Mutante a Mutante b

1. Mutanten miteinander kreuzen

2. Spaltungsanalyse F1
100% heterozygot
aA und bB

100% Wildtyp Phanotyp - Komplementation

—> Mutationen a und b folglich in verschiedenen Genen



Molekulare Grundlagen Komplementation

(A) Trans heterozygote for two
mutations in the same gene

Boundaries of gene

Al 1 Site of
X ! | mutation
F 1 / T \\"'f/in gene
[ - //)l( |

NN

\

Mutant gene
product
(nonfunctional)

.

Mutant gene
product
{nonfunctional)

e

Result: No complementation.
No functional gene product,
therefore mutant phenotype.

Mutante

+ Toxin

(B) Trans heterozygote for two
mutations in different genes

Boundaries of gene 1

Boundaries of gene 2

Az

gt xl x2+
/ : TN I . Al
I xI+ ™~ | xZ 7

Mutant gene
product
{nonfunctional)

Normal gene
product
(functional)

Normal gene
product
(functional)

S
/

Mutant gene
product
{nonfunctional)

A

e

Result: Complementation.
Functional product from both genes,
therefore wildtype phenotype.

+ Toxin



Definieren Sie die folgenden Begriffe:

- unvolistandige Dominanz
- Kodominanz

- Epistasie

- Pleiotropie

- Lethalitat

Was haben all diese Mechanismen gemeinsam?

Unvollstiandige Dominanz
Def.: Heterozygote Individuen zeigen einen intermediaren Phanotyp

Beispiel:

Four-o‘clock plant (Mirabellis jalapa)

A-I,-":Ap
here means
A, dominant

Ay/Ashere means A,
incompletely dominant

Dosiseffekt = quantitativ

.-42,-‘":"’1 2
3 5 7 9 ¥
! ; YTy ‘ R LR Phenotypic
- - ! ] I scale
| i
Ay/As AAL

here means
no dominance

here means
,r-‘u,._ dominant

A,/A; here means A
incompletely dominant

Wenn 50% Transkript ausreichend fur
normale Funktion = haplosuffizient

hier: haploinsuffizient



Definieren Sie die folgenden Begriffe:

- unvollstandige Dominanz
- Codominanz

- Epistasie

- Pleiotropie

- Lethalitat

Was haben all diese Mechanismen gemeinsam?

Codominanz

Def.: Beide Allele tragen zur Auspragung des Phanotyps bei.

Beispiel Blutgruppen:

Allele 14, I8, i:
Genotyp Blutgruppe
IAIA, TA] A
1BIB, IBj B
|AIB AB

i 0

Qualitativ, nicht quantitativ!

Zusatzfrage:

In einem Vaterschaftsprozess wird Boris Becker von

einer Frau bezichtigt der Vater ihres Kindes zu sein.

Die Blutgruppen waren folgende:

Mutter: A; Kind: B; T.C.: 0. Kann B.B. der Vater sein?

Genotypen
Mutter: [A1A /1A 1B Allel des Kindes kann
Kind: 1BIB, 1B nicht von B.B. kommen!
T.C.: i



Definieren Sie die folgenden Begriffe:

- unvollstandige Dominanz

- Kodominanz

- Epistasie

- Pleiotropie

- Lethalitat

Was haben all diese Mechanismen gemeinsam?

Pleiotropie
Def.: Ein Gen beeinflulst mehrere Merkmale.

Beispiel Toxinresistenz:

Mutante a

+ Toxin + Toxin

Mutante a




Definieren Sie die folgenden Begriffe:
- unvollstandige Dominanz

- Kodominanz

- Epistasie

- Pleiotropie

- Lethalitat

Was haben all diese Mechanismen gemeinsam?

Lethalitat

Def.: Bestimmte Allele eines Gens kdnnen zum Absterben des Organismus in

verschiedenen Entwicklungsstadien fuhren.

Beispiel Fellfarbe Maus:

Charakteristika fir Lethalitat:
1. 2:1 Phanotypenverhaltnis weicht ab!

2. Yellow x Yellow produziert niemals nur
Yellow Nachkommen

—> keiner der Eltern kann homozygot sein

//
P generation h
Yellow Yellow
& &1 X »
h‘“*‘*-;,__;'f_ — IS .
Yy Yy

Gametes ) @) ® O
| | . ) )
o | /
. : \ N
1 generation

Dead Yelllow Nonyellow

o < O ;

Ya YY 1>Yy Ya yy

Conclusion: Y'Y mice die, and so
%3 of progeny are Yy, yellow
I3 of progeny are yy, nonyellow




3. Definieren Sie die folgenden Begriffe:
- unvollstandige Dominanz
- Codominanz
- Epistasie
- Pleiotropie
- Lethalitat

Epistasis = ‘drauf stehen’
Ein Allel eines Gens maskiert die Auspragung
eines Allels eines anderen Gens.

Bliitenfarbe Blue-eyed Mary (Collinsia parviflora):

D).
CoY

A

wt m*
weiss =————> magenta > blau

w* und m* sind nicht gekoppelt

¢
o \i—( \>\, )
i o

b /‘?

(weiss) w/w ; m*/m* x w*/w*; m/m (magenta)

- w ist epistatisch Gber m* und m

- rezessive Epistasie

F1 Dihybrid w+/w;m+/m

Selfed

/

;9—6 w*/-;m*/- Both enzymes active

wt m*
¥ ¥
Enzyme 1 Enzyme 2
e \
— - —
% wt*/-;m/m Blocked at second enzyme
W+
Enzyme 1

m+
Enzyme 2

— '—l No substrate

- w/w;m/m Blocked at first enzyme

2 w/w;m+/- Blocked at first enzyme

44




3. Definieren Sie die folgenden Begriffe:
- unvollstandige Dominanz
- Kodominanz
- Epistasie
- Pleiotropie
- Lethalitat
Was haben all diese Mechanismen gemeinsam?

Abweichungen im vererbten Phanotypen von den Mendelschen Regein!



4. Sie haben eine Albinomaus (Genotyp cc) im Tierhandel gekauft. Das rezessive c Allel ist
epistatisch Gber andere Fellfarben Gene. In Mausen sind BB und Bb Genotypen schwarz
und bb Genotypen braun gefarbt. Welche Phanotypen bzw. Genotypen wirden Sie bei
einer Kreuzungsanalyse verwenden um den Genotyp der Albino Maus am Fellfarben-
Locus zu bestimmen?

Um die Allelie des B-Gens zu bestimmen, mul zunachst die blockierende Wirkung des cc
Genotypen beseitigt werden. Da in diesem Fall rezessive Epistasie vorliegt, wirde ein C
Allel die epistatische Interaktion und damit blockierende Wirkung bereits aufheben.

— Testmaus Cc = 50% der Nachkommen albino - 50% informativ

— Testmaus CC = 0% “ - 100% informativ

Welche Allele des B-Gens sollte die Testmaus tragen?

Testmaus | Albinomaus | Nachkommen ( 8b oder bb?
BB BB alle schwarz
Bb alle schwarz
bb alle schwarz _ bb, weil:
Bb BB alle schwarz — alle drei Phanotypenklassen
Bb % schwarz, % braun verschieden
bb % schwarz, ¥ braun J — Testmaus einfacher zu identifizieren,
bb BB alle schwarz B weil nur bb braun
Bb % schwarz, % braun
bb Alle braun B




5. Welche Spaltungsverhadltnisse erwarten Sie?

Modifizierte Dihybrid Erbgange durch Gen Interaktionen

Fo Genotyp Verhadltnisse

F» Phanotyp
Verhalthisse

Gen Interaktion Beispiel A-B- A-bb aa B- aa bb

Keine Gen '”Tera“_?'”“: Lentil: seed coat color g 3 3 1 9:3:3:1
Vier distinkte F2 Phinotypen

Komplementire Genwirkung: Siikerbse Blitenfarbe g 3 3 1

Rezessive Epistasie: Labrador: Fellfabe 9 3 3 1

Dominante Epistasie: Sommerkirbis: Farbe 9 3 3 1

Dominante Epistasie II: Hiuhner: 9 3 3 1

Geflederfarbung
Genduplikation: Hirtentdschelkraut: 9 3 3 1

Fruchtform




GEN-INTERAKTIONEN

A) Komplementidre Genwirkung: Bsp. "Sweet pea"” (SuRerbse)

"

% aa BB

P AA bb
Gametes Ab ab
=
il
F, (all identical) ¢ Aa Bb P ' Aa Bb
I [
AN Ve U
Fs AB | Ab | aB | ab
| AB |AABB|AABb|AaBB| AaBb
9 A B (purp|e) Z> Ab |AABD|AAbb|AaBb|Aabb

(3)A_bb > | aB |AaBB|AaBb aaBB|aaBb
7 |(3)aaB_ |(white)

(1)aabb > | ab |AaBb| Aabb|aaBb| aabb
Colorless Allele A Colorless Allele B
precursor B precursor >

1 Pigment change 2 Pigment change

catalyzed completed

Ein dominantes Allel von jedem
von zwei Genen ist notwendig fur
die Auspragung des Phanotyps

AA or Aa B8 or Bb
Colorless Enzyme A Colorless Enzyme B
Purple

precursor == precursor = )

. o pigment

i" BB or Bb
No enzyme A | o .
Colorless | y No | Enzyme B No
% colorless | purple

precursor ) :

’ precursor pigment

2
AA or Aa T

Colorless  Enzyme A Colorless [NO enzyme B | No
precursof ——pm  precursor %» purple

1 2 pigment |

aa bb
[No enzyme A | | No enzyme B
Colorless ) No ‘ | Y - No
% colorless purple

precursor ;

1 precursor | pigment

2

Purple pigment



B) Rezessive Epistasie: Bsp. Farbung beim Labrador

Gametes

Y ik —

F, (all identical)

P

Y BbEe

Fa

9 (9) B_E_ (black)
¢ ” 3

i S
%
l‘{ \g 4

ee ist epistatisch Gber B_!

(3) B_ee (yellow)
(1) bbee (yellow)

Yellow !& \

]

(3) bbE_ (brown) »

X bbee |
l Homozygotie eines rezessiven
b_e Gens maskiert beide Allele
- eines anderen Gens
—. 3
X J'BbEe
v v ¥ ¥
BE Be bE be Metabolit X
E
BE =)= BbEe D0 DU E -
Pigment-Vorstufe
Be W::I="8 BBecec W:lJ)X-R Bbee bb B
bE [§zfe =/eJ-8 bbEE | bbEe
be =0 Bbee| bbEe| bbee




C) Dominante Epistasie: Bsp. Farbe des "Sommer-Kirbis"

s

Gametes AB

Fy (all identical)

¢ AaBb X (F Aa Bb

F e o — Dominante Allele eines Gens
' o LY '
Fa | unterdriicken die Auspragung
. AB | Ab | aB | ab |l haider Allele eines anderen Gens
Y| 4B |aa 88|44 Bb A2 88| Aa Bb Metabolit X

12 a5 (white) '
wniie

(3)aa B- Ly bb
= | Ab |AA Bb|AA bb| Aa Bb| Aa bb

3| A-bb (yellow)

1| aabb (green) | | Pigment-Vorstufe
aB |Aa BB| Aa Es‘b|a:::r BB | aa Bb

“| ab |AaBb| Aabb| aa Bb|aabb

B ist epistatisch uber A |




D) Dominante Epistasie: Bsp. Gefiederfarbe bei Hihnern

t Dominante Epistasie Il:
A&y White White Domlnapte AIIe.Ie elnes"Gens
>/ leghorn wyandotte e, s unterdriicken die Auspragung
P  AABB X aabb mmE des dominanten Allels eines
1 1 anderen Gens
Gametes AB ab

T}

F (all white) Q AaBb X fAaBb

A_ I— B_
F, A ~ N Protein A inaktiv
AB Ab aB ab
N keine
AB |AABB | AABb | AaBB | AaBb Pigment-Bildung
_ (9)A_B_ >
13| (3)aaB_ | (white) 7| Ab AABb | AAbb | AaBb | Aabb
(1)aabb L=
3 A_bb (colored) >

aB |AaBB | AaBb| aaBB | aaBb ) )
Protein B reguliert Level von

> Protein A
ab | AaBb | Aabb | aaBb | aabb

B ist epistatisch uber A |




B eliminiert A 2 white

3 b
|

A nicht exprimiert 2 white

aaB
3/16

oo )

A nicht exprimiert 2 white

aabb
1/16



Genduplikation: Beispiel Fruchtform Hirtentaschelkraut

Anwesenheit eines
X dominanten Allels des einen
oder anderen duplizierten
; Gens ist ausreichend fir die
AJAq i Aglhs a,/ay ; ax/a, Auspragung des Merkmals.
F-| A1/a1 ;A2/32
.
9 A=A/

3 Ay/—;ay/a, 15
3 31/31 ;Ag/—

1 a4/ay ;az/a2}1 '




Modifizierte Dihybrid Erbgéange durch Gen Interaktionen

Fo Genotyp Verhaltnisse F Phénotyp
Gen Interaktion Beispiel A-B- A-bb aa B- aapp  Verhaltnisse

Keine Gen Interaktion: Lentil: seed coat color 9 3 3 1 9:3:3:1
Vier distinkte F2 Phénotypen

Komplementare Genwirkung: | S{Rerbse: Blutenfarbe 9 3 3 1 9.7
Ein dominantes Allel von jedem
von zwei Genen ist notwendig
fur die Auspragung des
FPhanotyps

Rezessive Epistasie: Labrador: Fellfabe 9 3 3 1 9:3:4
Homozygotie eines rezessiven

Gens maskiert beide Allele
eines anderen Gens

Dominante Epistasie: Sommerkirbis: Farbe 9 3 3 1 12:3:1
Dominante Allele eines Gens
unterdriicken die Auspragung
beider Allele eines anderen

Gens
Dominante Epistasie II: Hlhner: 9 3 3 1 13:3
Dominante Allele eines Gens Gefiederfarbung

unterdriicken die Auspragung
gine dominanten Allels eines
anderen Gens

Genduplikation: Hirtentaschelkraut: 9 3 3 1 15:1
Fruchtform






