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Zusammenfassung

        
Dieser Artikel soll einen Überblick über humangenetische Grundlagen und moderne genetische Untersuchungsverfahren vermitteln. Erläutert werden der Aufbau unseres Genoms, die Art möglicher Mutationen und die verschiedenen Erbgänge beim Menschen. Neben genetischen Fachbegriffen werden auch die Grundzüge für das Zeichnen eines Stammbaums erklärt. Im zweiten Teil des Artikels werden technische Verfahren zur qualitativen und quantitativen Mutationsanalyse einschließlich des „next generation sequencing” beschrieben und deren Anwendung in den Kontext des diagnostischen bzw. wissenschaftlichen Testens gestellt. Schließlich werden unterschiedliche Arten genetischen Testens (diagnostisch, pränatal, prädiktiv) dargestellt und die entsprechenden ethischen Erwägungen diskutiert.


      
        
Abstract

        
This article provides an overview on the basic principles of human genetics and modern molecular genetic testing methods. We explain the organisation of our genome, different types of mutations and basic rules of human inheritance. In addition, genetic terms and main features of pedigree construction are illustrated. In the second part of the article, we introduce qualitative and quantitative methods of mutational analysis, including next generation sequencing presented in the diagnostic and the research setting. Finally, the article covers different forms of genetic testing (diagnostic, prenatal, predictive) and discusses related ethical issues.
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Ergänzendes Material: Im Internet finden Sie unter http://dx.doi.org/10.1055/s-0031-1277200 als ergänzendes Material zu diesem Beitrag ein Glossar, Abb.6 und  Abb.7.

	
Supporting Information










Korrespondenzadresse


[bookmark: SIG1]Prof. Dr. med. Ch.Klein 



Sektion für Klinische und




Molekulare Neurogenetik




an der Klinik für Neurologie




Universität zu Lübeck




Ratzeburger Allee 160




23538 Lübeck




Email: christine.klein@neuro.uni-luebeck.de











	
Supplementary Material







Ergänzendes Material: Im Internet finden Sie unter http://dx.doi.org/10.1055/s-0031-1277200 als ergänzendes Material zu diesem Beitrag ein Glossar, Abb.6 und  Abb.7.

	
Supporting Information











  >
  
  

    
  

  
    
      
        

      

    

    
      
        
        


      

    

  


  

  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  




  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  



  







    
    


















  






      

      

  
    Top of Page
  

  
    
      ©  Georg Thieme Verlag KG | 
      
      
        Imprint |
        Privacy policy statement |
      
      Smartphone Version
      

      
        Your Current IP Address: 18.207.232.152
      

    

    

  




      


  
    
  
  
  
    
    
      
        
        
        
        
      
      
      
      
    
  
  




    

    






    

    
      
        
      
    

    
    


    
      
      
      
    

  