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Partielle Deletion am kurzen Arm eines Chromosoms 13
als Hinweis auf Vaterschaft im Rahmen eines Gutachtens
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Partial Deletion of the Short Arm
of Chromosome 13 as an Indication of Paternity

Summary. We report a paternity testing case in which a decisive clue was a
deletion of the short arm of chromosome 13 in the child and in his putative
father
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Zusammenfassung. Es wird iiber ein Vaterschaftsgutachten berichtet, bei
dem sich der entscheidende Hinweis aus der Deletion des kurzen Armes ei-
nes Chromosoms 13 bei Kind und Putativvater ergab.

Schliisselworter: Deletion 13p, Chromosomen-Polymorphismus — Vater-
schafts-Begutachtung, Deletion am Chromosom 13

Einleitung

Im Rahmen einer Vaterschaftsbegutachtung wurde vom Vorgutachter anhand
der Blutgruppen ein EM-Wert von 7.7472 entsprechend dem verbalen Pridikat
»Vaterschaft hochst wahrscheinlich® festgestellt. Der von uns durchgefiihrte
polysymptomatische Ahnlichkeitsvergleich erbrachte nur das Pridikat ,, Vater-
schaft sehr wahrscheinlich®, weshalb eine Untersuchung auf Chromosomen-
Polymorphismen angeschlossen wurde. Die Ergebnisse werden im folgenden
vorgestellt.
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Methoden

72-stiindige Lymphocytenkultur nach Phythdmagglutinin-Stimulierung. Cytogenetische Tech-
niken nach den iiblichen Methoden: Giemsa-Firbung, GTG-Binderung (G-Béinderungsmu-
ster nach Einwirkung von Trypsin und anschlieBender Giemsa-Firbung), CBG-Binderung
(C-Bénderungsmuster nach Behandlung mit Ba(OH), und anschlieBender Giemsa-Farbung)
sowie NOR-Farbung (Darstellung Nucleolus-organisierender Regionen mittels Behandlung
mit AgNO;3).

Ergebnisse und Diskussion

Bei der Kindesmutter fand sich ein unauffélliger Karyotyp. Mit Ausnahme
deutlicher NOR-Bereiche an den Chromosomen Nr.15 fanden sich keine auf-
falligen chromosomalen Polymorphismen. Diese bei der Kindesmutter gefun-
denen NOR-Polymorphismen lagen auch beim Kind vor, das im {ibrigen einen
numerisch unauffalligen, méinnlichen Chromosomensatz aufwies. Die Struktur
der Chromosomen des Kindes mit Ausnahme eines Chromosoms 13 war regel-
recht. Die NOR-Bereiche dieses Chromosoms waren vollstindig deletiert
(Abb.1). Wie Henderson et al. (1972) mittels Hybridisierung mit *H-markierter
RNA nachweisen konnten, liegt in den NOR-Bereichen der D- und G-Chromo-
somen die gesamte ribosomale DNA. Verluste einzelner NOR-Bereiche wer-
den allerdings toleriert und haben keine klinischen Konsequenzen, wie aus der
Analyse zentrischer Fusionen bekannt ist. Diese seltene chromosomale Verin-
derung fand sich ebenfalls beim Putativvater, nicht jedoch bei der Kindesmut-
ter. Auch bei ihm fiel neben einem sonst chromosomal unauffélligen Karyotyp
eine isolierte NOR-Deletion am kurzen Arm eines Chromosoms Nr.13 auf
(Abb. 1). Fiir eine reziproke, balancierte Translokation des fehlenden NOR-
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Abb.1. Chromosomen 13 von Kindesmutter, Kind und Putativvater nach Anwendung der
GTG- und NOR-Technik. Pfeile: Partielle Deletion am kurzen Arm
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Bereiches Nr. 13 auf ein anderes Chromosom ergab sich nach eingehender mi-
kroskopischer Untersuchung weder beim Kind noch beim Putativvater ein Hin-
weis, so daB von einer einfachen Segregation und Vererbung des auffilligen
Chromosoms Nr.13 durch den Putativvater ausgegangen werden muB. Da
die fehlenden NOR-Bereiche den kurzen Arm des Chromosoms 13 betreffen,
kann der im langen Arm dieses Chromosoms liegende Polymorphismus ESD
(13q14.11, McKusick 1986), der im Routinegutachten untersucht wird, in die-
sem Zusammenhang keine weiteren Informationen liefern.

Isolierte NOR-Deletionen sind sehr selten. Im Patientengut unseres Insti-
tuts, das nicht unbedingt eine auslesefreie Stichprobe darstellt, wurden isolierte
NOR-Deletionen am Chromosom Nr. 13 bisher erst zweimal gefunden. Andere
isolierte NOR-Deletionen an Chromosomen der D- und G-Gruppe konnten bei
7031 Patienten in einer Haufigkeit von 0,71%. beobachtet werden. Unter Ein-
beziehung eines der beiden Probanden ergibt sich somit eine Héufigkeit der
NOR-Deletionen in der D- und G-Gruppe von 0,85%o, allein fiir das Chromo-
som 13 eine von 0,43%.. Da sich dieses chromosomale Merkmal genetisch wie
ein monogenes Merkmal verhilt, ist es zulissig, zur Veranschaulichung einen
EM-Wert zu berechnen. Bei Zusammenfassung aller NOR-Deletionen ergibt
sich EM = 6.9314 entsprechend 99,91% als Minimum, bei Wertung allein des
Chromosoms 13 ergibt sich EM = 6.6294 entsprechend 99,96% . Beiden Werten
entspricht das verbale Pradikat ,,Vaterschaft praktisch erwiesen*.

Wie auch Grote und Godde (1980) sowie Bullerdiek et al. (1984) ausfiihr-
ten, kann natiirlich wegen der vergleichsweisen geringen Haufigkeit nicht pa-
thologischer Chromosomenverinderungen nur in seltenen Fillen eine Kldrung
zweifelhafter Fille durch Chromosomenuntersuchungen erwartet werden. Nur
dann, wenn andere Methoden nicht weiter fiihren, sollte man im Rahmen von
Paternitatsuntersuchungen an die Erstellung von Chromosomengutachten den-
ken.
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