Mutation und Reparatur

Ein Nukleotid Exzission Reparatur Enzym: UvrB



Arten an Mutationen

Chromosomale Mutationen: Betreffen ganze
Chromosomen oder deren Teile. Fuhrt so zum Fehlen
mehrerer Gene.

Punktmutation: Betrifft einzelne Gene durch Veranderung,
Deletion, oder Insertion einzelner oder weniger Basen.

Mutation durch Transposable Elemente: Mobile DNA



Mutationen konnen (mussen aber nicht) zur Produktion
eines funktionell veranderten Genproduktes fuhren.

Normal
ene
9 _ Normal protein Normal
DNA . ” gene product phenotype
; Transcription
Mutational event 4 translation
Y Abnormal
] 5. (partially functional ____,  Altered
i or nonfunctional) phenotype
Mutated or no protein
gene

gene product
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Adaptation (Lamarkismus) vs. Mutation. Treten Veranderungen durch

Adaptation auf, so sollte diese Veranderung zahlenmassig konstant
bleiben. Ist diese Veranderung jedoch zufallig, durch Mutation
aufgetreten, so sollte diese zahlenmassig stark fluktuieren (je nach
Generation in welcher diese Mutation aufgetreten ist). Modell B konnte
durch Resistenz von Bakterien gegenuber Bakteriophagen T4
experimentell belegt werden. (Luria und Delbrtck).

a)

|T|me

b)

|T|me
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Somatische vs. Keimbahn-Mutation

Somatische Mutationen betreffen nur das Soma und
sind somit nicht vererbt.

Keimbahn Mutationen Betreffen alle nachfolgenden
Generationen (bringen aber fur den Trager keine

Veranderung mit sich)



Arten an Mutationen:
Transitionen (Purin bzw. Pyrimidindesaminierung)

Haufig, durch Desaminierung

Sequence of part of a Sequence of
normal gene mutated gene

a) Transition mutation (A-T to G-C in this example)

DNA 2 TCTCAAAAATTTACG 3 5 TCTCAAGAATTTACG
3 AGAGTTTTTAAATGC % 3 AGAGTTCTTAAATGC
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Desaminierungen verandern

die Basenidentitat

Cytosine Uracil
NH - O
1
s ~
N (ﬁH Dearmination HN (|3|H
N N
O H O H
e
NT e A o N CHa
” Deamination I
H H
~N A 07 N A~
H H
. . NH,
5-methylcytosine Thymine

2’-Deoxyadenosine

N

2’-Deoxyinosine



Arten an Mutationen:
Transversion (selten) (Austausch von Purin zu Pyrimidin und
vice versa)

Sequence of part of a Sequence of
normal gene mutated gene

b) Transversion mutation (C-G to G-C in this example)

5’ TG C BAANETENAC G £ 4 5’ TCT GAANAATEEACG 3’
3’ AGAGTTTTTAAATGC 5 Q’ AGACTTTTTAAATGC 5’
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Arten an Mutationen:
Missense (Identitat des Codons verandert)

Sequence of

Sequence of part of a
mutated gene

normal gene
c) Missense mutation (change from one amino acid to another; here, an AT-to-GC
transition mutation changes the codon from lysine to glutamic acid)
DNA 5 TOCTCAANAATTTACG 3 5 TCTCAA[AATTTACG &
3’ AGAGTTAITTAAATGC 5 3’ AGAGTTETTAAATGC &
mRNA 5 UCUCAAAAAUUUACG 3 5 UCUCAAGAAUUUACG &
Protein + Ser Gin 'Lys /Phe Thr --- .-+ Ser GIn [[&[l/Phe  Thr ---
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Arten an Mutationen:
Nonsense (Coding zu Stop)

Sequence of

Sequence of part of a
mutated gene

normal gene

d) Nonsense mutation (change from an amino acid to a stop codon; here,
an AT-to-TA transversion mutation changes the codon from lysine to

UAA stop codon)

5’ TCTCAAINAATTTACG 3 5’ TCTCAA AATTTACG
o AGAGTT ' TTAAATGC 5 qr AGAGTT TTAAATGC
5 UCUCAAAAAUUUACG i ¢ 5 UCUCAAUAAUUUACG

- Ser GIn 'Lys |[Phe Thr ---
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Arten an Mutationen:
Neutrale (Aminosaure-Charakter bleibt gleich)
z.b. basisch durch basisch, polar durch polar ersetzt

Sequence of

Sequence of part of a
mutated gene

normal gene

Neutral mutation (change from an amino acid to another amino acid with similar
chemical properties; here, an AT-to-GC transition mutation changes the codon

from lysine to arginine)

5 TCTCAAA[IATTTACG 3 5 TCTCAAAEATTTACG 3
3’ AGAGTTTITAAATGC 5% 3’ AGAGTTT:-TAAATGC ¥
5’ UCUCAAAAAUUUACG 3 5’ UCUCAAAGAUUUACG 3’

« Ser Gin _L_ysjPhe Thr--- - Ser GIn X}

© 2010 Pearson Education, Inc.



Arten an Mutationen:
Silent Identitat des Codons bleibt erhalten

Sequence of part of a Sequence of
normal gene mutated gene

f) Silent mutation (change in codon such that the same amino acid is specified;
here, an AT-to-GC transition in the third position of the codon gives a codon

that still encodes lysine)

5’ TCTCAAAAINTTTACG 3’ 5’ TCTCAAAA[GTTTACG £ 4
o AGAGTTTT AAATGC 5’ 3’ AGAGTTTT[HAAATGC 5’
5 UCUCAAAAAUUUACG £ % 5’ UCIUECAANARGUUUAEG 3

- Ser Gin Lys’Phe Thr ==- -+= Ser GiIn Lys[Phe Thr ==-
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Arten an Mutationen:
Frameshift (Leserahmen wird verandert, fuhrt in der Regel zu
einem verkurzten Protein, da ein zufalliges Stop Codon den
(falschen) Leserahmen unterbricht

Sequence of part of a Sequence of
normal gene mutated gene

g) Frameshift mutation (addition or deletion of one or a few base pairs leads to a
change in reading frame; here, the insertion of a G-C base pair scrambles the

message after glutamine)

5 TCTCAAAAATTTACG 3’ 5 TCTCAA AAATTTACG &
3’ AGAGTTTTTAAATGC 5 S AGAGTT TTTAAATGC 5%
5’ UCUCAAAAAUUUACG 3 5 UCUCAAGAAAUUUACG J

- Ser Gin *LyslPhe Thr ==
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Nonsense Mutationen fuhren zur Bildung von verkurzten

Proteinen

Normal protein-coding gene
P 99 Mutational event

DNA 3 GGA TTC 5 — 3
template o
strand Transcnptlorj
and translation
5I
GGA UUC
mRNA &’ —— CCU AAG I g/ mRNA 5
Sense
l codon
Continued
translation

'

Complete
polypeptide formed
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Mutated gene
GGATC 5

Transcription
and translation

Release
GGA U factor
— ccu [MAG I\ 3
Altered codon—
now a nonsense
l codon

Premature termination
of translation

:

Incomplete
polypeptide formed



Supressor Mutationen (z.B. in der tRNA) konnen dies wieder
kompensieren (suprimieren)

Normal protein-coding gene

Mutational event

Mutated gene

DNA & GGA TTC 5 3 GGARATC 5
template & s < o
strand Transcription Transcription
and translation and translation of mMRNA
- with nonsense codon
W9 Lys Q Tyr
5I
Altered
antlcodon
in mutant
GGA UUC GGA AUC } tRNAge“e
mRBNA &5 e CCU AAG }\ 3 mRBNA &% T cCcu mAG h
Sense Altered codon—
codon now a nonsense
l l codon
Continued No premature
translation termination of translation
Qoo Y
Complete Complete polypeptide
polypeptide formed formed with one
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incorrect amino acid



Supressormutationen konnen Intra- und
Extragenisch auftreten

Mutationsraten:

Spontane Mutationen treten im Menschen mit einer
Haufigkeit von 104 bis 10-° pro Gen und Generation auf.
In Prokaryoten mit 10 bis 10" pro Gen und Generation.



Mutationen konnen wahren der Replikation durch tautomere

Basenpaarungen entstehen

a) b) c)
Guanine Mismatched G-T
pairs with T base pair after
replication
B 1 T 1 ]
4 ACGTC
0 & TGTAG
5/ — 3/ DNA O&T/ LAY Y
ACGTC replication AC 5
TGCAG > TG Q&x q SN,
/1| 5’ AN replication
Parental DNA \"o° -
ACGTC
TGCAG
L Y

First-generation
progeny
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d)

GC-to-AT transition
mutation produced
after next DNA
replication

[
ACGTC

TGCAG Wild type

ACATC

TGTAG Mutant

\
ACGTC

TGCACI-} Wild type

\
ACGTC
TGCAG

Wild type

Second-generation
progeny



Replikationsfehler konnen zur Inkorporation zusatzlicher
Basenpaare fuhren (slippage)

NeWStrand 5,"' ||[ ‘ ““|‘ )3’
AGTCGCATAGTT
TCAGCGTATCAAAAACGTCGATC
Template strand 3’ « -+ — | L L1 [ LIl ...g
Looping out of
_~ new strand
T ITTT 11T > ¥ SRR
AGTCGCATAGTT AGTCGCATAGTTTT
TCAGCGTATCAA AACGTCGATC TCAGCGTATCAAAAACGTCGATC
3,__,IIIHI\A>1H|1___5, 3,___1\\1.1\\ \\1\11___5,
Looping out of
template strand
One base insertion
One base deletion on new strand
on new strand /
YA
S T T T T T e T T T T T S T TTTTTT T T TR T T 7T 7T %
AGTCGCATAGTTTTGCAGCTAG AGTCGCATAGTTTTTGCAGCTAG
TCAGCGTATCAAAACGTCGATC TCAGCGTATCAAAAACGTCGATC

b LU LTI LT (AN LTI, e S EEEEREEERE. AR E N
3 \ 5] 3 5
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Depurinierung kann zum Verlust von
Purinen fuhren



Desamininierung fuhrt zur hochsten Mutationsrate (Thymin wird
nicht als defekt erkannt)

a) Deamination of cytosine to uracil

Cytosine Uracil

b) Deamination of 5-methylcytosine (5mC) to thymine

Methyl o
/ group
s v CHg
Deamination 3 5‘
> ){ 6
@) H

5-methylcytosine (5mC) Thymine (T)
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UV-Strahlung induziert die Bildung von Nukleotid-Dimeren
(prafernetiell Thymin). Replikation kann diese Translasion nicht
korrigieren und arretiert an dieser Stelle.

uv
I I [ <|3Hs C‘BHSH Q0
H - CHy HC_ _C H H. C - H
\TS 4\5ﬁ/ \|(|;5 4\3'?/ \l‘\lg 4\5C|3—(|35 4\3T/ 54 543
+
H H

Thymine Thymine Thymine dimer
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lonisierende Strahlung (Rontgen) oder Radioaktivitat erzeugt
Punktmutationen in niedriger Konzentration, Hohe
Konzentrationen erzeugen Chromosomenbruche.

Normal
chromosome 9

Normal
chromosome 22

abl

Changed chromosome 9

Chromosomes break

Changed
chromosome 22
(Philadelphia
chromosome)

BCR-ABL fusion fuhrt zu einer konstitutiv aktiven Kinase



Chemikalien und deren muta

Modlfleg

ene Wirkung:

Original base Mutagen Pairing partner
transition
a
) 1) H /N Y
N O-+-H—
\Nr / C\ H\é 7 \ /H
aR” N—H Nitrous acid (HNO,) / \ //C C\\
ny ol B SRS G bone
\N—H AV C\\ /C —N
Guanine H O o/ \dR
Xanthine Cytosine
2)
H H
i veeH=N N H
Nitrous acid (HNO.
H 1 }N (o) > H / 3N—H---N/ \ N\dH C-G—>» T-A
1
/N N —N
dR o dR o) H
Cytosine Uracil Adenine
3) H\ /H
N g N O---H—N
Hf N-=H Hw& Y S
CamC
Nitrous acid (HNO. H \
N / \N (NG M i N—H-+-N \C—H A-T —3 G-C
dR 4 ae A 4
[ — N /C —
~H H o o
Adenine Hypoxanthine Cytosine
b) 6 =0
A\
H N—H H e H
Hydroxylamine 7
H / }N (NHZOH) > H / 3N—H-- N \ N\ C-G —> T-A
1 1
N ~< N N
dR 6] H
Cytosine Hydroxylammocytosme Adenine
c)
N
H\\% o] Methylmethane HV S=CHe O\\ Fhs
B sulfonate (MMS) C—C
N / (alkylating agent) N / \\
s iNH > N *H—N C—H G-C—>» A-T
- N= c/ ﬁl:( N/
— S 1
N—H N=Hp=»:0 dR
it H
Guanine Ob-Methylguanine Thymine

© 2010 Pearson Education, Inc.




Der Ames Test: Test auf mutagene Wirkung chemischer

Komponenten.
Nicht toxische Komponenten werden oft erst durch deren

metabolische Veranderung toxisch. Dies wird in vitro durch
Zugabe von Leberextrakt-Enzymen simuliert. Durch Verwendung
verschiedener S. typhimurium Mutanten kann auf die Art der
iInduzierten Mutationen geschlossen werden.

i

S9 extract Test chemical

added to filter disk
e L‘ W | —m/
I e

Incubation

Positive result

R

his~ strain of

S. typhimurium Mixture plated

on medium
lacking histidine

g

Negative result



Mikrobielle Screens zur
|dentifizierung von Mutanten.
Da Bakterien Haploid sind,
konnen primare Mutationen zu
einem Phanotyp fuhren.

Velveteen —
surface
(sterilized)
pressed on
master plate

Velveteen with
cells from original

colonies is pressed

to minimal-
medium plate
Colony growth
Orlglnal master plate Repllca plate
(complete medium) (minimal medium)
Present on Missing on
complete medium replica plate

Auxotrophlc mutant
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Reparatur von Mutationen:

Nukleotide excision repair.

Existiert in fast allen Organismen.

Thymin Dimere werden erkannt.
Der defekte Strang wird
geschnitten und eine Helikase
entwindet den Strang. Nach
Reparatur durch Pol 1 wird die

Stelle durch Ligation versiegelt.

o UvrAB scans and

finds DNA damage.

9 UvrAs released;
UvrC binds.

0 Cuts made 5’and
3’ to damage.

o UvrD binds and
unwinds region
between cuts,
releasing the

damaged segment.

6 DNA polymerase 1
fills in gap.

0 DNA ligase joins

the DNA segments;

repair is complete.

© 2010 Pearson Education, Inc.

@

Thymine dimer

/

I e AT
UvrAB
complexAﬂ,
A C UvrC
- T ST
5’Cut \ 3’Cut
TG e R T
B c JT’@)UVI‘D
5'Cut 3’Cut
i l||||||||||||]|||||l
TrrrrrrTT'detﬁ
d DNA polymerase |
H|| HH HHIHIIIIIIHII
F DNA ligase
T

@
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Methylation-Dependent Mismatch Repair in Bacteria:

mutS erkennt den Mismatch. R T——— . o
: correct base denine DNA strand
MutH und MutL bestimmen den . S ; -
unmethylierten Strang. MutH spaltet . 1 [ e
] Jeai //, 3 = ‘\« \
Diesen. | e ey macoon ST e
Exonuklease entfernt die falsch o v,y Wil incormect base \
eingebauten Nukleotide. Pol llI © MutS binds to the mismatch,
repariert den Strang' ST xJLW NEEEEEEERREREREE GTTSC| EEEEEE
3. L1 | | | | | ULl LI |1ICTAG] | |
N —Muts
In Eukaryoten (keine Methylierung l
an GATC) ® mewwsnmmun TG
Vlel' Gene MSHZ, MLH1 ) PMS1 y and MutH to%ring the > :VlutS = . e 5
. . . unmethylated GATC close to B i
PMS2 werden fiir mismatch repair e mismatn. I
ey \"4
benaotigt. |
S . © \tianommanans | TTTTTIIITTTIIGETGTTTTTTTITT S
Mutat|0nen N Jedem d|eser Gene e?cisss.a slég'tiontrc:fthg neV\{ I?]NA CIAGLLLLL 5
. strand, InCluding the mismatcn.
kann zu verebtem non.polypatosen i
Colon-Carzinom fuhren.(Erhohte |
MutathnSFate |n Stark rep|IZIerendeb DNA polymerase III and ‘ T Vil ITTTT 3
ligase repair the gap, D o o g?;g‘ ‘ I
Geweben) producing the correct base pair. [ — B

I
0 O 0 o |
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Defekte in Repair Enzymen sind Ausloser von

Erbkrankheiten und
Tumorpradisposition

Table 7.1 Some Examples of Naturally Occurring Human Cell Mutants That Are Defective in DNA Replication

or Repair

Disease and Mode of

Chromosome
Location® and OMIM

Inheritance Symptoms Functions Affected number
Xeroderma Sensitivity to sunlight, with skin Repair of DNA damaged by UV 9q34.1—278700
pigmentosum freckling and cancerous growths irradiation or chemicals

(XP)—autosomal on skin; lethal at early age as a re-

recessive sult of the malignancies

Ataxia-telangiectasia
(AT)—autosomal
recessive

Fanconi anemia
(FA)—autosomal
recessive

Bloom syndrome
(BS)—autosomal
recessive

Cockayne syndrome
(CS)—autosomal
recessive

Hereditary
nonpolyposis colon
cancer (HNPCC)—
autosomal dominant

Muscle coordination defect;
propensity for respiratory infec-
tion; progressive spinal muscular
atrophy in significant proportion
of patients in second or third
decade of life; marked hypersensi-
tivity to ionizing radiation, cancer
prone, high frequency of chromo-
some breaks leading to transloca-
tions and inversions

Aplastic anemia;" pigmentary
changes in skin; malformations of
heart, kidney, and limbs; leukemia
is a fatal complication, genital
abnormalities common in males;
spontaneous chromosome breakage

Pre- and postnatal growth defi-
ciency; sun-sensitive skin disorder,
predisposition to malignancies;
chromosome instability; diabetes
mellitus often develops in second
or third decade of life

Dwarlism; precociously senile ap-
pearance; optic atrophy; deafness;
sensitivity to sunlight; mental re-
tardation; disproportionately long
limbs; knee contractures produce
bowlegged appearance, early death

Inherited predisposition to non-
polyp-forming colorectal cancer

Repair replication of DNA

Repair replication of DNA, UV-
induced pyrimidine dimers, and
chemical adducts not excised
from DNA; a repair exonuclease,
DNA ligase, and transport of
DNA repair enzymes have been
hypothesized to be defective in
patients with FA

Elongation of DNA chains
intermediate in replication:
candidate gene is homologous
to E. coli helicase Q

Precise molecular defect is
unknown, but may involve
transcription-coupled repair

Defect in mismatch repair
develops when the remaining
wild-type allele of the inherited
mutant allele becomes mutated;
homozygosity for mutations in
any one of four genes (hMSH2,
hMLHI, hPMS1, and hPMS2,
known as mutator genes) has
been shown to give rise to
HNPCC

11q22.3—208900

16q24.3—227650

15¢26.1—210900

5—216400

2p22-p21—114500

“If multiple complementation groups exist, the location of the most common defect is given.
“Individuals with aplastic anemia make no or very few red blood cells.
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Xeroderma Pigmentosum: Defekt im Nucleotide Excision repair
Mondscheinkinder:

Sonnenlicht fuhrt zur
Hautschadigung und zur
Bildung von Tumoren
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Mechanistic studies of DNA
reapair_Nobelprize 2015

3,7x10"3 Mutationen im Leben eines Menschen
100-200 Mutationen pro Verdopplung eines humanen Genoms

DNA: Oxidation, Hydrolyse, Deaminierung, Methylierung, Fehler bei Replikation;
externe Faktoren (UV, Chemikalien, Strahlung)

DNA Lasionen: Problem bei Replikation, Transkription, genomische Instabilitat
Lasionen konnen zu Mutationen fuUhren—veranderte Genprodukte

Sancar: Entdeckung des Mechanismus des NER
(Nucleotide excision repair)




TR T T
G 4] C A
C G G T
30 | p 1 b 1 p 1 p—
Uracil-DNA
glycosylase
S5 T P T P T P T P—
G C A
c G G T

AP endonuclease l

OH P
“—( \_P_'I_ P P —

G c A
C G G T
I e el e e

Phosphodiesterase l

Lindhal: spontane Cytosine Deaminierung—viel

Uracil in DNA—veranderte Basenpaarung 5-_({"” S alen alie
Entdeckte Uracil Glycosylase..dann viele weiter... c ¢ c .

3 P | P ! P._I_

p—

Enzyme fur Base Excision Repair (BER)

ONA polymerase l

OH
5'—,—9——( P—T— P—T— P— 3

G c Cc A
C G G T
3 —l—p—L_p—L _p_1L p_ 5
DNA ligase l
5 ] P I P I P [ p -
G Cc C A
c G G T
1 | 1 1




Zas oa
LR E

Modrich: Mismatch Repair: Insertion einer falsche
Base wahrend Replikation (non-Watson-Crick
basepair)

Zeigte dass Reparaturaktivitat ATP, Methylierung des
originalen Stranges und diverse mismatch
Reparaturproteine (mutH, mutL, mutS, uvrD), Polll,
Exonuclase und Ligase

Alle 3 arbeiten zunachst in Bakterien---dann wurden Eukaryoten untersucht/oft
sehr ahnlicher Mechanismus



Mendel’sche Genetik
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Merkmale (traits) werden durch Gene und
Umwelteinflusse beeinflusst und ergeben so den
Phanotyp eines Individuums

Environmental
influences and
random develop-
mental events

Genotype
(genetic
constitution)

Phenotype
(expression of
physical trait)



Gregor Mendel studierte Merkmale

Stamen
Pistil
der Erbse, welche gezielt gekreuzt
Phenotype 1 Phenotype 2
wurden.
Remove stamens before Collect pollen
pollen is produced. Retain from mature
pistil and ovary (Q gametes) anthers (3 gametes)

‘ | N l

) A

Cross-fertilize by
transferring pollen
from stamen to pistil

Development of
peas (seeds)
in pod

%

Plant seeds

LA A A

Observe phenotypes of offspring
© 2010 Pearson Education, Inc.



Hierbei wurde auf 7 Merkmale geachtet:
Durch Inzucht einzelner Linien wurde sichergestellt dass diese Iin
Bezug auf diese Merkmale reinerbig (homozygot) waren.

o Seed coat color/ 9 Seed color 0 Pod color e Pod shape
flower color ¢
> W 0 O
9' * Yellow Green
Grey
and
purple @ seed shape
@ \? 0@
\White ﬂ Smooth  Wrinkled Yellow Inflated Pinched
and /
white

e Flower position

S\
e Stem height

Terminal



Uniformitatsregel:
Werden reinerbige Linien, welche sich in einem Merkmal

unterscheiden, miteinander gekreuzt, so sind alle Nachkommen
dieser Kreuzung in Bezug auf dieses Merkmal uniform.

X

Smooth  Wrinkled
seeds seeds

P: Parental P generation

Es spielt keine Rolle von
welchem Elternteil welches
Merkmal kommt, die Kreuzung
kann also auch reziprok
angesetzt werden Y

F, generation

F1: Erste Filialgeneration

All smooth seeds



Spaltungsregel:

Wird die Monohybride F1
mit sich selbst gekreuzt
(bei zweigeschlechtlichen
Organismen ge-selfed) so
spaltet sich das Merkmal in
der F2 in einem
bestimmten Verhaltnis auf.
Hier: 3:1 Da glatt uber
runzelig dominant ist.

Die verschiedenen
Varianten eines Gens,
werden als Allele
bezeichnet.

A" N

P generation - X

Smooth
seeds

Wrinkled
seeds

!

F, generation All smooth seeds

Fi X F4cross X

Self-cross of F
progeny plants

|

%

F, generation

T

5,474 smooth  and
seeds

1,850 wrinkled
seeds

2.96 :1
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DOMINANTE ALLELE werden in der Regel mit
GROSSBUCHSTABEN oder einem * markiert

Dominant Recessive
allele allele
| | || | |
Genotype // // //
S S S s S S

SS, homozygous Ss, heterozygous ss, homozygous

!

Phenotypes > - o ‘j‘)

Smooth seeds Wrinkled seeds



Jeder diploide Organismus erzeugt haploide Gameten. Jede
Keimzelle erhalt somit nur ein mogliches Allel. Die Kreuzung
moglicher Keimzellkombinationen (Allel-Kombinationen) wird am
einfachsten in Form eines Punette-Diagrammes dargestellt:

a) Production of the F, generation b) Production of the F, generation

P generation Parent 1 ¢ Parent 243 F, generation Q d
Parental Smooth Wrinkled F4 phenotypes Smooth Smooth
phenotype @ seeds . | seeds seeds .~ | seeds

Diploid / Diploid
parental F, genotypes
genotype
SS Ss Ss Ss

Ss Ss 56 Ss
Parent 1 F, @
@ gametes gametes
1/n
S s
Ss Ss Ss Ss
F4 genotypes: all Ss F, genotypes: /4 SS, 1/2 Ss, 1/4 ss
F4 phenotypes: all smooth (smooth is dominant to wrinkled) F, phenotypes: 3/4 smooth seeds, /4 wrinkled seeds

nnnnnnnnnnnnnnnnnnnnnnnn

Uniformitétsregel Spaltungsregel



Das Verhaltnis der 7 von Mendel Verwendeten Merkmale war
immer 3:1 (da er immer dominant-rezessive Merkmale
betrachtete!)

Table 11.1 Mendel’s Results in Crosses between Plants Differing in One of Seven Characters

F, (Number) F, (Ratio)
Character” F, Dominant Recessive Total Dominant : Recessive

Seeds: smooth versus wrinkled All smooth 5,474 1,850 7,324 2.96:1
Seeds: yellow versus green All yellow 6,022 2,001 8,023 3.01:1
Seed coats: grey versus white” All grey

_ 705 224 029 3151
Flowers: purple versus white All purple
Flowers: axial versus terminal All axial 651 207 858 3.14:1
Pods: inflated versus pinched All inflated 882 299 1,181 2.95:1
Pods: green versus yellow All green 428 152 580 2.82:1
Stem: tall versus short All tall 787 AT 1,064 2.84:1
Total or average 14,949 5,010 19,959 2.98:1

“The dominant trait is always written first.
ba o - . . i
A single gene controls both the seed coat and the flower color trait.

© 2010 Pearson Education, Inc.



Die Verebung unterschiedlicher Allele wird durch deren Haufigkeit
bestimmt. Das unabhangige Zusammenkommen einzelner Allele
lasst sich daher leicht in Wahrscheinlichkeiten ausdrucken.
(Unabhangige Wahrscheinlichkeiten konnen multipliziert werden;
0,5x0,5=0,25)

F, generation Ss X Ss

' '

Gametes 155,155 /58, 15

Random combination of gametes results in:

One Other F, progeny F, progeny
parent parent genotype phenotype
1/, S 1/, SS |
3/, S
S (shortened form of
1y 1/, Ss ] . SS or Ss, indicating

that one allele is S
- 1/, Gg and the other is

. ; 5
either S or s, giving

/5,8 1/,Ss | | the dominant smooth
phenotype)
1/2 S
55 1/4ss 1/, 88

(wrinkled, recessive
phenotype)



Testkreuzungen (selfing) oder mit einem reinerbig rezessiven
Partner gibt Aufschluss uber den Genotyp der F2.

F> X F5 self-fertilizations

F, progeny

S5 X §S

i

All SS (smooth)
progeny

Ss X Ss

i

3/, S— (smooth)
1/, ss (wrinkled)
(i.e., both kinds
of progeny)



Testkreuzungen und deren mogliche Resultate

a) If Parent 1 is
Smooth |
seeds Phenotype
// Genotype
SS
Results:
Parent 1 X Parent 2
Diploid
parental
genotype
58 ss

Meiosis

Haploid
3 4 gametes

All All
Possible
offspring
genotypes
All Ss
\ ) Offspring
phenotypes
Smooth seeds
All
Parent 1 was Conclusion

/i

58
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b) If Parent 1 is

Smooth
seeds

4

Ss

Parent 1 X Parent 2

v _u
o
17

/2 1/ All
;T_l ;'—J
/2 8s 1o ss
Smooth Wrinkled
seeds seeds
1/s 1/

Parent 1 was

/W

Ss



Was erklart den rezessiven Phanotyp
(wrinkled)?

S (smooth) Erbsen besitzen zumindest ein funktionelles Allel des
SBE1 (starch branching enzyme 1) welches Sucrose in Starke
umwandelt.

Runzelige Erbsen besitzen zwei Allele welche fur ein defektes
SBE1 Protein kodieren. Defekte Allel werden als “loss of
function” bezeichnet. Diese konnen leicht durch ein
funktionelles Allel ausgeglichen werden. Der Hohere Sucrose
Anteil der runzeligen Erbsen lasst diese Anfangs mehr Wasser

speichern, wenn dieses verdunstet, werden die Erbsen runzelig.



Unabhangigkeitsregel: Allele, welche unabhangige Merkmale
beeinflussen werden unabhangig voneinander vererbt.

Dies gilt naturlich nur, wenn
diese auf unterschiedlichen
Chromosomen liegen.

Die F1 einer solchen

Dihybriden Kreuzung ist wieder
uniform.

a) Production of the F, generation

P generation

Parental
phenotype

Diploid
parental
genotype

Haploid
gametes

F, generation

Parent 1
? gametes

Parent 1 ¢ Parent 2 &
Smooth, Wrinkled,
yellow green
seeds seeds

SS Y'Y ss vy

4
5/ 4 A s/ 'y
Parent 2 3 gametes

J/
Ji W

Ss Yy

F, genotypes: all Ss Yy

F; phenotypes: all smooth, yellow seeds



Die F2 einer solchen Kreuzung segregiert Merkmale im Verhaltnis
9:3:3:1 (nach selfing)

b) Fy X F, cross producing the F, generation

F, generation Q 3
F, phenotypes Smooth, Smooth,
yellow yellow
seeds seeds
Diploid F4 f
genotypes // oy /0//7 “y
Ss Yy Ss Yy

Haploid F
4 ) 4 4
gametes s/y s/’y s/y s/'y s/y s/'y s/Y s/’y
F, & gametes

F, generation Va Va 2 Va Va p
S Y S, ,}/ s Y s ’y
s 4 4

SSYY SS Yy Ss YY Ss Yy

A A

SSYy SSyy \) Ss Yy Ss yy \)

A ALZACZALE

J‘

F, @
gametes

SsYY Ss Yy ss YY ss Yy
(s, (4 C
s Y
Ss Yy Ssyy \) ss Yy sy &
F, genotypes: F, phenotypes:

116 (SS YY) + 2/16 (Ss YY) + 2116 (Ss Yy) + 416 (Ss Yy) = %16 smooth, yellow seeds
116 (SS yy) + 2/16 (Ss yy) = 3/16 smooth, green seeds

/16 (ss YY) + 2/16 (ss Yy) = 3/16 wrinkled, yellow seeds

16 (ss yy) = /16 wrinkled, green seeds
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AUCH HIER FOLGT DAS ERGEBNIS DER KREUZUNG DER
UNABHANGIGEN VERTEILUNG VON
WAHRSCHEINLICHKEITEN

Fq X Fy Ss Yy Ss Yy
(smooth, X (smooth,
yellow) yellow)
F, phenotypes F,> phenotypes F, phenotypic
for Ss X Ss for Yy X Yy proportions
(yellow) —  Smooth, yellow
4,5 <
smooth
( ) g yy _ eS—yy
(green) — Smooth, green

3/, Y- /1658 Y—

(yellow) =  Wrinkled,
1/, ss yellow
(wrinkled)

Yayy _ gssyy

(green) —  Wrinkled,

green



