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19021 Genetik als neuer Begriff
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1912 1 Mutationen stellten zunachst ein vages Konzept dar

Bei Kindern mit Zwergwuchs (Achondroplasie), beobachtete

Weinberg sporadische Félle oftmals unter den letztgeborenen

Kindern von (Gross-)Familien und vermutete einen genetischen

Ursprung.

Achondroplasia (n = 152)
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Stern C (1962) Genetics 47: 1-5 Crow JF (2000) Nature Genetics Review 1: 40-7



1955171 das Alter der Eltern bestimmt die Mutationsrate
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Lionel Penrose
(1898 London i 1972 London)

Penrose LS (1955) Lancet 269: 312-3 Hurst LD & Ellegren (1998) Trends in Genetics 14: 446-52



2016: Erbfehler aufgrund nattrlich auftretender DNA-Mutationen

Dominante Mutationen werden haufig unmittelbar bedeutend

Problematisch:
1. stark frequentierte KB-Vererber

2. Bullen ohne umfangreichen Prifeinsatz (genomische Selektion)

Rezessive Mutationen brauchen mehrere Generationen bis zum Ausbruch

Problematisch:

1. stark frequentierte KB-Vererber

2. Inzucht, insbesondere bei geringer effektiver Populationsgrésse (fikleined Rassen)
3. wenige Bullenvater

4. kurze Generationsintervalle beschleunigen einen Ausbruch (genomische Selektion)



1928:. Rezessiver letaler iFaktoro
verursacht einen Erbfehlerausbruch (Amputierte Kélber)
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Wriedt C & Mohr OL (1928) Journal of Genetics 20: 187-215.

la.

1asts congeni

>

Text-fig. 1. Abnormal calf, homozygous for the gene for akroler



1928: Rezessiver letaler nFaktoro
verursacht einen Erbfehlerausbruch (amputierte Kélber)
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Wriedt C & Mohr OL (1928) Journal of Genetics 20: 187-215.



Erbfehler erkannt T was tun?

bis 1990: zeit- und kostenintensive ztichterische Gegenmassnahmen
1. Zuchtausschlussstrategien

2. Nachkommenprifungen

seit 1991: DNA-basierte Testverfahren fur monogene Defekte vereinzelt verfligbar
1. Material zahlreicher betroffener Tiere notwendig
2. Stand der Genomanalyse je nach Tierart sehr limitiert

3. Bei fiverstandeneno Phanotypen waren (sind) Kandidatengene die erste Wahl



wind of change i Gentests werden erstmals verfugbar

Table 1. Monogenic Traits Mapped by Linkage Analysis in Livestock Species
Species  Locus Trait Position  Gene Reference
Pig MH Malignant 6 CRC Fuji et al. 1991
hyperthermia
) Dominant White coat B KIT Johansson et al. 1992; |ohansson
color Moller et al. 1996
E Extension coat color 6 ? Mariani et al. 1996
locus
Rn Muscle glycogen 15 ? Milan et al. 1995, 1995; Mariani
content et al. 1996
ECK88a  Intestinal receptor for 13 ? Guérin et al. 1993; Edfors-Lilja et
E. coli al. 1995
b,acR K88ab,ac fimbriae
ECF107  Intestinal receptor for 6 ? Voegeli et al. 1994
E. coli F107
R fimbriae
CPs Campus tremor 7 ? I. Tammen and B. Harlizius, pers.
syndrome comm.
Cattle PDME Weawver 4 ? Georges et al. 1993a
Paolled Presence/Absence of 1 ? Georges et al. 1993b
horns
Roan Roan coat color locus 5 ? Charlier et al. 1996a
hMH Double muscling 2 ? Charlier et al, 1995
E Extension coat color 18 MCTR  Klungland et al. 1995
locus
Sy Syndactyly 15 ? Charlier et al. 1996b
Sheep FecB Booroola fecundity ) ? Montgomery et al. 1994
gene
CLPG Callipyge muscular 18 ? Cockett et al. 1994, 1995
hypertrophy
Goat Polled Presence/Absence of 1 ? Vaiman et al. 1996
horns
Horse E Extension coat color LGl MCTR  |ohansson et al. 1994; L.
locus Marklund, M. Johansson Maoller,
K. Sandberg, and L. Andersson,
pers. comm.
Poultry Dw dominant white LG22 ? Ruyter-Spira et al. 1996
5D sex linked dwarfism Fil GHR Ming et al. 1994

Georges & Andersson (1996) Genome Res 6: 907-21




Erbfehler T was nun?

seit ca. 2005: Entschlisselte Referenzgenome und SNP chips verfugbar
1. Genomweite Assoziationsstudien erfordern bei monog
und sind auch fur komplexe Merkmale einsetzbar

2. Referenzsequenzen weisen Lucken auf

Nicholas F & Hobbs M (2014) Anim Genet 45: 1571 70



