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Humanes Genom

A 3 Mrd. Basenpaare
A 23.000 Protein kodier. Gene
< 1,5% d. humanen Genoms




Karyogramm
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Mutations-Typen
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Interchromosomale Rekombination
durch Crossing over in der Melose
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Entstehung von Deletion/Duplikation
durch nichthomologe Rekombination

A
B
C
D
E
[




Mutationstyp
codierte
Aminosaure
mutierte Base
(mRNA)

Basentripletts
(DNA)
codierte
Aminosauren

Punktmutationen

silent missense nonsense readthrough

Gly His Stop Leu
GGA CAU UAA UUA
I I I I

r 1 1 1

ATGGGCATTCGT AGC TAT CCA TAAAAATATATA...
Met Gly lle Arg Ser Tyr Pro Stop




Smith-Magenis-Syndrom

Entwicklungsverztgerung
Stereotypien
Selbstverletzung
Schlafstérungen
Augenveranderungen
Tiefe Stimme
Orale/Motor. Dysfunktion
Hyperaktivitat
Kleinwuchs
Schwerhorigkeit
Zahnveranderungen
Hypercholesterolemie
Ubergewicht

Skoliose

Herzfehler

Krampfanfalle
Renale/Genitourethr. Defekte
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