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Formal Genetics o/the Trans/errine System 

Summary. 423 families with 805 children have been investigated for Tf-variants. Gene 
frequencies are: Tf C ~ 0.989, TfB~= 0.01; TfD~= 0.001. The frequency for Tf B~ is in 
gaod agreement with the literature; Tf TM is less frequent in this series. The segregation of 
the children's phenotypes is in accordance with the formal model "3 alleles for C, Be, D~ at 
an autosomal locus Tf". 

Zusa~nmen[assung. Neben dem h~ufigen Allel TfC wurden die Allele Tf B~ und Tf TM ge- 
fuuden; die Genh~ufigkeiten sind fiir TfB~ -- 0,01 und fiir Tf D~ = 0,001. Der Wert fiir Tf 132 
stimmt gut mit der Literatur iiberein; der Wert fiir Tf D~ liegt in unserer Serie niedriger als 
in der Literatur. Die Aufspaltungsverh~ltnisse in den Familien sprechen nicht gegen das 
5[odell "3 Allele fiir C, B 2, D~ am autosomalen Locus Tf". 
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Seit  1957 ist  ein genet isch ges teuer ter  Po lymorph i smus  der Transferr ine  b e k a n n t  
(Smithies,  1957) ; b is lang sind 19 verschiedene Var i an t en  bei  den einzelnen GroG- 
rassenkreisen des Menschen beschr ieben worden.  F i i r  Mi t t e leuropa  l iegen abe t  
nur  sehr w e d g e  Untersuchungsergebnisse  vor.  

W i t  haben  daher  an  einer auslesefrei  zusammcnges te l l t en  Fami l i ens t i chprobe  
Transferr in-Untersuchunger~ durchgeff ihr t .  Die Ergebnisse  werden  im folgenden 
mi tgete i l t .  

Untersuchungsgut 

423 Fami l i en  mi t  805 K i n d e r n  ~us dem s i idwestdeutschen Raum.  Die Ehe- 
l~chkeit der  K inde r  wurde  du tch  eirmn umfangre ichen  serologischen S ta tus  geprfift  ; 
Fami l ien ,  deren Befunde Anlal~ zu Zweifeln an  der  Ehe l ichke i t  der  K inde r  gaben,  
wurden  aus der  Auswer tung  ausgeschieden.  

Methodik 

Horizontale St~rkegel-Elektrophorese nach Kristjansson (1960) - -  Gelstammpuffer: Tris- 
Citronens~ure (pH 7,0), Briic]~enpuffer: Lithiumhydroxyd-Bors~ure (pH 8,2). Definitiver 
GeIpuffer: 340 ml Gelstammpuffer und 60 mI Briickenpuffer (p]~ 7,8). Elektrophorese: 50 mA, 
289 V, 3,5--4 Std. 

Darstellung der Transferrine: a) Unspezifische Anf~rbung mit l°/oiger Amidosch~varz- 
16sung. b) Bei Verdacht auf Varianten Autoradiographie nach Giblett et al. (1959) und Parker 

* Mit Unterstiitzung durch die Deutsche Forschungsgemeinschaft. 
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u. Bearn (1961): Einer Serummenge yon 0,1 ml wurde vor der Elektrophorese soviel Fe59-Ci- 
tratl6sung zugesetzt, wie einer Strahlungsintensit~ von 0,5--3,0 ~ entspricht. Nach der 
Elektrophorese wurden die Gelschnittfl/~chen auf einen RSntgenfilm gelegt und 16--18 Std 
exponiert. Wiihrend der Exposition wurde das Gel eingefroren, um die Diffusion der Proteine 
im Gel herabzusetzen. 

Ergebnisse und Diskussion 

Tabelle 1. Au/spaltung der Kinderphgnotypen in 423 Familien 

Eltern- Anz~hl der Kinderphi~notypen 
kombinationen Faro. Kinder C BeC B 2 CD 1 

C × C 405 769 769 - -  - -  
404,32 769,0 

B2C × C 15 29 18 11 - -  - -  
16,44 14,5 14,5 

B2C × B~.C 1 4 1 2 1 - -  
0,17 1,0 2,0 1,0 

CD 1 }( C 2 3 2 - -  - -  1 
1,93 1,5 1,5 

P~es t l i che  . . . . .  
0,14 

423 805 790 13 1 I 

I n  Tabelle 1 sind die Aufspaltungsergebnisse in den 423 Famil ien  zusammen-  
gestellt. Unter leg t  wurde der Analyse das formale Modell ,3  Allele Tf  c, Tf  B-~, 
Tf  D1 am autosomalen Locus Tf" .  Es t re ten  keine K i n d e r p M n o t y p e n  auf, die 
nach diesem Modell n icht  erwartet  werden kSnnen.  Die beobachte ten  Kinder-  
phgnotypen  s t immen in den verschiedenen E l t e rnkombina t ionen  gut  mi t  den 

zu erwar tenden Wert.en i iberein;  in der Kombi na t i on  B~C × C errechnet  sich 
z. B. ein g2-Wert von  1,69 (d] = 1; 0 , 2 0 - - P - - 0 , 1 0 ) .  Auch die beobachte ten  
E l t e rnkombina t ionen  s t immen gut  mi t  den Erwar tungswer ten  iiberein. (Z = 0,385; 
d[ = 3 ; 0,95 - -  P - -  0,9). 

Schgtzt  m a n  die Genhgufigkeit  nach der Genz/~hlmethode bei den El te rn  und  
Kindern ,  so ergeben sich folgende Werte :  

Eltern Kinder 

TfC 0,9888 0,9901 
Tf B2 0.0100 0,0093 
Tf TM 0,0012 0,0006 

Die Ubere ins t immung  der Ph~notypenver te i lungen  der E l te rn  u n d  Kinder  
un te r  Annahme  eines populat ionsgenet isehen Gleichgewiehts naeh Hardy-Wein-  
berg (Tabelle 2) ist gut. Auch diese Prfifmethode liefert dami~ keine Argumente  
gegen das formale Modell. 
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Tabelle 2. Ph~inotypenMiufigkeiten bei Eltern und Kinder~ 
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Stichprobe Ph~notypen 
C B~C CD~ B e B:D~ D~ 

Eltern 827 17 2 - -  
. ¢  ~ 

827,~ 1 16,81 1,97 0,11 - -  

Kinder 790 13 1 1 - -  

789,07 14,86 0,99 0,07 0~01 

Eltern: Z 3 = 0,004; d/ 2 ; P ~ 0,95. 
Kinder: ~ = 1,042 ; d / =  2 ; 0,4 - -  P - -  0,3. 

Die in  dieser s i i dwes tdeu t schen  S t i chprobe  e r m i t t e l t e n  Genh£uf igke i t en  s t im- 
m e n  h ins ich t l i ch  des Allels T f  B2 gu t  m i t  den  Sch£ tzwer t en  ffir E u r o p i d e  in  der  

L i t e r a t u r  i ibe re in ;  n a c h  R i t t e r  u. Vogel  ( im Druck)  is t  die Genhi~ufigkcit  f/it 
T f B 2 =  0,01. Die du rchschn i t t l i che  H/~ufigkeig fiir T f  D~ h ingegen  l iegt  i n  der  
L i t e r a t u r  bei  0,005. Hic r  we ichen  unse re  W e r t e  y o n  d e m  D u r c h s c h n i t t s w e r t  ab ;  

sie o r d n e n  sich abet" gu~ in  die  Var i a t ionsb re i t e  fiir T f  ~) bei  den  ve r sch iedenen  
e u rop iden  S t i c h p r o b e n  der  Li te ra~ur  ein. 
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