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Formal Genetics of Galactose-l-phosphate Uridyl Transferases 
(E.C.: 2.7.7.12) 

Investigation of 100 Mother-Child Combinations 

Summary. The Gt-polymorphism has been investigated in 100 mother-child combinations. 
The formal hypothesis "2 alleles Gt 1 and Gt 2 at an autosomal locus" was confirmed. 

Zusammen/assung. Der Duarte-Polymorphismus der Uridyltransferase wurde an 100 Nut- 
ter-Kind-Verbi~dungen untersucht. Das formale Modell ,,2 Allele Gt tund Gt ~ an einem auto- 
somMen locus" wurde best~tig~. 
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Die Galaktose-1-Phosphat-Uridyl-Transferase zeigt einen genetisch gesteuerten 
Polymorphismus (Beutler, 1966). Die Darstellung der drei Ph/knotypen Gt 1, 
Gt 2--1, Gt 2 gelingt mit Hilfe einfacher, routinem£gig anwendbarer Zymogramm- 
techniken (Bissbort u. K6mpf, 1972). Die Genh/iufigkeit ftir Gt ~ ist 0,0723 (Biss- 
bort u. K6mpf, 1972). Untersuchungen an 94 Familien mit 195 Kindern liefern 
keine Argumente gegen das ~Iodell ,,2 Allele Gt 1 und Gt 2 an einem autosomalen 
locus" (Bissbort et al., 1972). Die Genlorodukte gt 2 sind offensiehtlieh identiseh 
mit der Duar~e-Variante yon Beutler (Bissbort u. K6mpf). 

Material und Methoden 

100 Mutter-Kind-Verbindungen aus Siidwestdeutschland. Methodik nach Bissbort u. KSmpf 
(1972). 

Ergebnisse und Diskussion 

In der Tabelle 1 sind den beobachteten Mutter-Kind-Kombinatione~ die je- 
wells zu erwartenden Ph~notyph~ufigkeiten gegeniibergestellt. Die Berechnung 
der Erwartungswerte erfolgte unter der formalgenetischen Hypothese: ,,2 Allele 
Gt I u n d  Gt ~ an einem autosomalen locus". Es treten keine Mutter-Kind-Kombi- 
nationen auf, die naeh dem Modell nieht erwartet werden diirfen. Die ~berein- 
stimmung zwisehell Beobaehtungs- und Erwartungswerten ist gut, die Werte 
weiehen nut zuf/~llig voneinander ab. 
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Tabelle 1. Mutter-Kind-Verbindungen 

KM/Kd 1 2--1 2 Gesalnt 

1 74 8 - -  82 
74,74 7,62 

2--1 9 7 1 17 
7,62 8,40 0,77 

2 ~ - -  1 
0,77 0,08 

Gesamt 83 16 1 100 
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