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Ziel der vorliegenden Untersuchungen ist es, die polymorphen konstitutiv he-
terochromatischen Regionen des menschlichen Karyotyps niher zu charakte-
risieren, die sich auf den Chromosomen 1, 3, 4, 9, 13, 14, 15, 16, 21, 22,
sowie dem Y-Chromosom befinden. Bei den akrocentrischen Chromosomen
umfassen die polymorphen Regionen jeweils den ganzen kurzen Arm in
seiner Dreiteilung p11.2, p12 und pl3, alle iibrigen beriicksichtigten Chro-
mosomen weisen jeweils eine polymorphe Region auf.

Dabei wird primir vom Firbeverhalten der Regionen bei Applikation des
Fluoreszenzfarbstoffes Quinacrinmustard (QFQ) ausgegangen. Weitere Dar-
stellungsmethoden (DA-DAPI; CBG; NOR) werden angeschlossen. Als
qualitatives Kriterium wird bei QFQ-Bénderung eine brilliante Fluoreszenz
gewihlt, die GroBeneinteilung der polymorphen Regionen wird im Vergleich
zu einer definierten euchromatischen Region vorgenommen. Untersucht wer-
den 2 verschiedene Zellsysteme: Amniocyten und Lymphocyten. Fluores-
zenzpolymorphismen der Intensitétsstufe i(5) sind in Amniocytenkulturen
hiufiger nachweisbar als in Lymphocytenkulturen. Ein Alterseffekt bei der
Nachweisbarkeit wird ausgeschlossen, Priparationsunterschiede als Ursache
werden in ihrer Bedeutung weiter analysiert.

Die Hiufigkeitsbestimmung der Polymorphismen auf den einzelnen Chro-
mosomen erfolgt anhand eines Kollektivs von 600 Personen der mitteleu-
ropiischen Durchschnittsbevolkerung. Diesem werden 2 weitere Kollektive
verschiedener ethnischer Herkunft (150 Tiirken und 67 Inder) vergleichend
gegeniibergestellt.

Die Untersuchungen ergeben ein Vorherrschen der Polymorphismenklasse vs
(very small) fiir alle Chromosomen und in den 3 Hauptkollektiven (Hédu-
figkeit 93-97%). Die Klasse s (small) umfaBit 3-6%, die Klasse m (medium)
ca 1%. Polymorphismen der Klasse 1 (large) fehlen in den 3 Hauptkol-
lektiven.

Bei der vergleichenden Analyse der Einzelchromosomen findet sich fiir die
kurzen Arme der akrocentrischen Chromosomen (pl11.2, pl12, pl3) indivi-
duell ein sehr charakteristisches Polymorphismenmuster, das sich sowohl in
den GroBenklassen als auch in der Haufigkeit brillianter Fluoreszenz
signifikant voneinander unterscheidet. Extreme stellen vor allem die Chro-
mosomen 13 und 22 dar.

Bei dem Vergleich der kompletten pericentrischen Inversion des Heterochro-
matinblocks der Chromosomen 1, 3, 4, 9 und 16 weist Chromosom 4, ent-
gegen bisherigen Literaturberichten, bei weitem die meisten Inversionen auf,
gefolgt von den Chromosomen 3 und 9.

Im Polymorphismenprofil finden sich groBere Gemeinsamkeiten zwischen
Mitteleuropern und Indern als zwischen Mitteleuropaern und Tiirken oder
Tiirken und Indern. Die Amplifikation der Region p12 der akrocentrischen



Chromosomen zeigt sich in dem indischen Kollektiv mit Abstand am hdu-
figsten und ist im tiirkischen Kollektiv nur sehr wenig vertreten.
Anwendungsbereiche werden fiir die Herkunft der Chromosomen bei der
Translokation 13/14, fiir die Analyse von Mosaiken und Chiméren sowie fiir
die Kontamination fetaler Zellkulturen durch maternale Zellen dargestellt.
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