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1. EinfUhrung in die Zytologie

1.1 Was ist Zytologie?
e Lehre von der Zelle als kleinste strukturelle und funktionelle Einheit des Lebens.

e Untersucht Aufbau, Funktionen, Zellorganellen, Zellteilung und Kommunikation
zwischen Zellen.

1.2 Grundwissen zur Zelle
o Alle Lebewesen bestehen aus einer oder vielen Zellen (Einzeller vs. Vielzeller).

e Zellen sind die Basisbausteine des Korpers - vergleichbar mit ,Bausteinen eines
Hauses*.

o Jede Zelle besitzt zwei Hauptbereiche:

o . Zelleib (Zytoplasma)
o Zellleib (Zytoplasma) = enthilt

Organellen, Stoffwechsel findet
hier statt.

Zellkern (Nucleus)

o Zellkern (Nukleus) = enthilt die
Erbinformation (DNA).

e Ausnahme: Manche Zellen haben keinen
Zellkern (z. B. rote Blutkorperchen,
Thrombozyten).

1.3 Zahlen & GroBBenordnungen
e Der menschliche Kérper besteht aus ca. 30-40 Billionen Zellen (je nach Quelle).
e Zellen sind mikroskopisch klein, meist 10-30 Mikrometer groB.

o Die groBBte menschliche Zelle ist die Eizelle, ca. 0,1 mm, gut mit bloem Auge
erkennbar.

e Die kleinsten Zellen sind z. B. Lymphozyten oder manche Nervenzellen-Enden (ca.
Sum).
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Extrazellularraum

3.1.3 Eigenschaften der Zellmembran
o flexibel und beweglich, keine starre Hiille (v.a. durch eingelagertes Cholesterin)
o selektiv durchlassig (= semipermeabel)

e lasst bestimmte Stoffe durch, andere nicht

Vergleich: wie eine Tiir mit Tiirsteher, der auswahlt, wer rein- oder rausdarf.

3.1.4 Funktionen der Zellmembran

3.1.4.1 Abgrenzung & Schutz

e schiitzt das Zellinnere vor unkontrolliertem Stoffaustausch

e erhalt die Stabilitat der Zelle

¢ trennt den Intrazellularraum (=Raum im Zellinneren) vom Extrazellularraum (=Raum
auBerhalb der Zelle)

3.1.4.2 Stofftransport

e reguliert den Ein- und Austritt von Stoffen liber aktiven und passiven Transport

o kleine, ungeladene Molekiile — kdnnen teils direkt passieren — aktiver Transport

e grolere oder geladene Teilchen — Transport (iber Membranproteine — passiver
Transport

Beispiele:

e Sauerstoff diffundiert in die Zelle
e Glukose wird liber Transportproteine aufgenommen
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3.3.2 Vesikeltransport

e Manche Stoffe sind zu groB, um durch die Zellmembran zu diffundieren oder
transportiert zu werden.
e Dazu gehoren z. B.:
o groBe Proteine Extrazellularraum
o Zellreste
o Krankheitserreger
e Diese Stoffe werden mithilfe von 0000/ 000
membranumhiillten Bldaschen, den Vesikeln,
transportiert. 00004 00000
e Je nach Richtung unterscheidet man:
o Endozytose (in die Zelle hinein) Intrazellularraum
o Exozytose (aus der Zelle heraus)

3.4 Endozytose & Exozytose

3.4.1 Endozytose - Aufnahme in die Zelle

e Zelle nimmt groBRere
Stoffe aus ihrer
Umgebung auf.

e Die Zellmembran:

o stilpt sich nach

P
innen
o umschlieBt den
Stoff
o bildet ein Vesikel. 1 2

e Dieses Vesikel wird ins
Zellinnere abgeschniirt.

« Deraufgenommene , { ( i)
Stoff befindet sich nun
in einem sog. Endosom.

Weiterverarbeitung

e Das Endosom kann:
o miteinem
Lysosom
verschmelzen
o dort enzymatisch abgebaut werden.
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3.6.6 Nukleolus (Kernkorperchen)

e rundliche Struktur im Zellkern
e Ort der Bildung von Ribosomen-Bausteinen
e Ribosomen-Unterheiten:
o verlassen den Zellkern liber Kernporen
o werden im Zytoplasma zu funktionsfahigen Ribosomen zusammengesetzt

3.6.7 Chromatin

e Form,in der die DNA im Zellkern vorliegt
e Komplex bestehend aus:

o DNA

o Histonen (basische Proteine)

o weiteren stabilisierenden Proteinen

Funktion der Verpackung:

o starke Verkiirzung der DNA - Aufwicklung der DNA um Histone und von auf3en
stabilisierende Proteine
e Platzsparende Speicherung im Zellkern

wahrend der Zellteilung:

e Chromatin verdichtet sich stark

e in maximal verdichteter Form sichtbar als:
o Chromatiden (=Chromosomenteil)
o Chromosomen

3.6.8 Chromosomen Chromatin

verdichtet sich bei |

3.6.8.1 Grundlagen Zellteilung zum
e Chromosomen sind stark verdichtete Form der DNA Chromosomen
im Zellkern
e sie enthalten die gesamte Erbinformation eines
Organismus /Q

e die Erbinformation ist in Genen gespeichert

e Gene = bestimmte Abschnitte der DNA mit
Bauanleitungen fiir Proteine

e liegen nur wihrend Zellteilung als Chromosomen
vor (wahrend Arbeitsphase der Zelle als Chromatin)
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3.6.8.4 Autosomen und Gonosomen

44 Autosomen

22 von Mutter
22 von Vater

e Autosomen:
o 44 Chromosomen
o nicht geschlechtsbestimmend
o homolog
e Gonosomen
(Geschlechtschromosomen):
o 2 Chromosomen

+

2 Gonosomen

Junge
1 X Chromosom von Mutter
1Y-Chromosom von Vater

Geschlechtsbestimmung:

e Frau: XX (homolog)

e Mann: XY (nicht homolog)

e das Y-Chromosom kommt nur beim
Mann vor!

© Mdadchen
L2/ 1 X-Chromosom von Mutter
A\ 1 X-Chromosom von Vater

3.6.8.5 Aufbau der Chromosomen

Chromatid 1 w
e ein Chromosom besteht je nach Zellzyklus
aus: > 1 Chromatid
o 1 Chromatid (keine bevorstehende
Teilung) J
2 Chromatiden (vor Zellteilung)

O

1
Zentromer (2)
e Einschniirungsstelle des Chromosoms 2 5 Ch i
e verbindet zwei Schwesterchromatiden romaticen
e teilt das Chromosom in:
o kurzen Arm (oben)

o langen Arm (unten)
e Ansatzpunkt flr Spindelfasern bei der Zellteilung
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3.6.10 RNA (Ribonukleinsaure)

3.6.10.1 Grundunterschied zur DNA

e zT. einstringig
e Zucker: Ribose (statt Desoxyribose)
e Base Uracil (U) statt Thymin (T)
e kommt vorim:
o Zellkern
o Zytoplasma

3.6.10.2 Basen der RNA
e Adenin (A)
e Uracil (U)
e Guanin (G)

e Cytosin (C)

3.6.10.3 Aufgaben der RNA

« Ubertragung der genetischen Information
e Umsetzung der DNA-Information in Proteine

3.6.10.4 Wichtige RNA-Formen

« mRNA (messenger-RNA):

o Kopie eines Gens

o transportiert Information vom Zellkern zu den Ribosomen
o tRNA (transfer-RNA):

o transportiert Aminosaduren
¢« rRNA (ribosomale RNA):

o Bestandteil der Ribosomen

3.6.11 Zusammenspiel von DNA und RNA

e« DNA bleibt im Zellkern
e« RNA lbertragt Informationen ins Zytoplasma
e Proteinsynthese erfolgt an den Ribosomen
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4 Genetik

4.1 Wichtige Grundbegriffe der Genetik

4.1.1 Gen

e Ein Gen ist ein abgegrenzter Abschnitt der DNA.
e Esenthalt die Bauanleitung fiir:
o RNA-Molekil (und somit meist fiir ein Protein)
e Geneliegen:
o auf den Chromosomen
o an festgelegten Positionen (Genlokus).
e Nicht alle Gene sind gleichzeitig aktiv:
o jede Zelle nutzt nur die Gene, die sie fiir ihre Aufgabe
bendstigt.

§ 1
4.1.2 Genom
e Gesamtheit aller Gene eines Menschen.
e Jede kernhaltige Korperzelle enthalt das vollstandige Genom

e umfasst mehrere zehntausend Gene (bezogen auf den haploiden
Satz).

4.1.3 Allele 8 &
o Allele sind unterschiedliche \: .
Ausflihrungen desselben Gens. \ \\

« Sieliegen: e
o aufdem miutterlichen und
vaterlichen Chromosom S d el

o jeweils an derselben Stelle.
Man hat eine Genvariante
von der Mutter und eine
Genvariante vom Vater auf \’\/ \«-\_/
dem jeweiligen homologen
Chromosom liegen
e Je nach Kombination unterscheidet man:

o homozygot (reinerbig) — beide Allele gleich
o heterozygot (mischerbig) — Allele unterschiedlich

Allel von Mutter und Vater
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Vererbung in der F1-Generation

e Jedes Kind erhilt:
o ein Allel von der
Mutter
o ein Allel vom Vater
e Alle Nachkommen sind:
o heterozygot
(braun/blau)
e Da braun dominant ist:
o zeigen alle Kinder
braune Augen

Ergebnis:

e gleicher Genotyp-Typ
(heterozygot)

o gleicher Phdnotyp (braune
Augen)

4.2.2.3 Intermediarer Erbgang

Grundlagen

e Eltern sind homozygot und unterscheiden sich in einem Merkmal.
e Alle Kinder der F1 sind heterozygot und trotzdem einheitlich.
e Unterschied zum dominant-rezessiven Erbgang:
o sog. Kodominanz beider Allele
o kein Allel setzt sich komplett durch
o der Phanotyp liegt zwischen beiden Extremen (Mischform, sog. Hybride)

Vereinfachtes menschliches Beispiel: Haarstruktur 0
Wir nehmen als Lernmodell:

e L =lockige Haare
e G =glatte Haare
e Bei LG entsteht wellig (= Zwischenform)

P-Generation (Eltern, homozygot)

6

e Elternteil 1: LL (lockig/lockig) — lockige Haare ﬂ

o Elternteil 2: GG (glatt/glatt) — glatte Haare
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5.3.2 Ursache

e Fehlerhafte Trennung der Chromosomen in der Meiose

5.3.3 Typische korperliche Merkmale

o flacher Hinterkopf

e schradg nach auBen oben verlaufende
Lidachsen

e vergrofRerter Augenabstand

e breiter Nasenrlicken, flache Nasenwurzel

o kleine, tief sitzende Ohren

e relativ groBe Zunge, oft offener Mund

e kurze, breite Hande

o Vierfingerfurche (durchgehende
Handfurche)

o verkiirzte Finger, hdufig schrag stehender 5.
Finger

e Sandalenliicke (vergroBerter Abstand
zwischen 1. und 2. Zeh)

5.3.4 Organische Besonderheiten

e haufig angeborene Herzfehler
o erhohte Infektanfalligkeit

o erhohtes Risiko fuir Leukdamien
e oft Muskelhypotonie

5.3.5 Entwicklung

e geistige Entwicklung verzogert,
individuell sehr unterschiedlich

e frihzeitige Forderung verbessert
Prognose deutlich

5.4 Klinefelter-Syndrom (XXY)

5.4.1 Genetische Grundlage

e Dbetrifft nur Manner

e mindestens ein zusatzliches X-Chromosom

o haufigster Karyotyp: 47 (Chromosomen pro Zelle, statt 46), XXY
e selten: XXXY, XXXXY
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