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Strukturelle Chromosomenaberrationen

Kopplungsanalyse, genetische Marker,
Single Nucleotide Polymorphisms (SNPs)

physikalische Kartierung: 
Somazellhybride, 
Fluoreszenz In Situ Hybridisierung (FISH), 
Chromosomensortierung etc.





Entstehung von Trisomien und Monosomien:

Chromosomenfehlverteilung während der Meiose
(--> Keimzellen mit einem Chromosom zu viel oder zu wenig)

Ursache von Mosaiken (z.B. 46,XX/45, X0 = Turner-Mosaik):
- Mitotische Chromosomenfehlverteilung während der frühen 
Keimesentwicklung (‘somatic nondisjunction’)
- oder ‘Reparaturversuch’ eines meiotischen Fehlers (Verlust eines 
überzähligen Chromosoms in einem Teil der Körperzellen bei Trisomie)

Sonderfall ‘uniparentale Disomie’: euploider Karyotyp (z.B. 46,XX), 
beide Chromosomen eines Chromosomenpaares stammen jedoch vom 
gleichen Elternteil (z.B. beide Chromosomen 15 von der Mutter --> 
Prader-Willi-Syndrom). Ursache meist wie oben (hier: Verlust des 
einzigen väterlichen #15 nach (letaler) Trisomie 15)








































































