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Defektgene

Identifizierte Defektgene

Tabelle: Molekulargenetisch identifizierte Defektgene*

Gen

Defekte/
nachteilige
Variante

Phanotyp/ Erbkrankheit

Anmerkungen

Zusammenhang mit

einem Zuchtziel (z.B. ", ?) vorhanden

Siehe KIT (, Weiling“/ ,,Chaplin“, subvital bei

Zuchtverbot empfohlen (siehe

~Gesundheitliche Bedeutung des Albinismus*)

KIT Reinerbigkeit) Qualzuchtmerkmale)
Zuchtverbot empfohlen (siehe
HMGA?2 Siehe HMGA?2 (,,Peanut”, lethal bei Qualzuchtmerkmale);
Reinerbigkeit) mogliche Testmethode:
Multiplex-PCRY(File_S1)¥
Siehe TYR (fehlende Schutzfunktion von Grad der Belastung
TYR Melaninen bei inaktiver Tyrosinase, maglicherweise gering (nicht

definiert)

Kein Zusammenhang mit einem Zuchtziel”® vorhanden

BCO2

Siehe BCO2 (gelbes Fett)

Bei der Rasse ,Lynx*“
(luxfarbig) war das delAAT-Allel
fixiert, was auf eine potenzielle
Rolle bei der Auspragung der
charakteristischen
Fellhaarfarbe hindeutete.”

RORB (Retinoid-
Related Orphan
Nuclear Receptor B)

®

Akrobat: Gangstorung - schnelle
Fortbewegung nur auf den
Vorderbeinen, d.h. kein normales
Hoppeln moglich; aullerdem
Erkrankung der Augen”**"*?

Genetisches Material
ausschlielSlich far
Forschungszwecke
kryokonserviert*;

Bei 2 beschlagnahmten Heim-
Zwergkaninchen wurden
vergleichbare Symptome
beobachtet - beide waren
jedoch homozygot fr das
RORB-Wildtyp-Allel; einige
Ursachen (u.a. EC) konnten
ausgeschlossen werden, aber
die Atiologie blieb
ungegeklart.*”

PLP1 (Proteolipid
protein 1), X-

Tremor

Tiermodell fur

15)
chromosomal Forschungszwecke
CYP11Al
(Cytochrome P450 |, Nebenniereninsuffizienz Tiermodell fur
family 11 subfamily Forschungszwecke'”
A member 1)
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Defekte/
Gen nachteilige |Phanotyp/ Erbkrankheit Anmerkungen
Variante
Watanabe Heritable
\ HyperLipidemia (WHHL) strain,
b{?clJ_Erc()Lt(e)ylvv density Hyperlipidamie Mutation 1973 entdeclkt und
receptor) erstmals 1980 beschrieben (Y.
Watanabe, Japan); Tiermodell
fur Forschungszwecke™
Neuronale Ceroidlipofuszinose:
Lysosomale Speicherkrankheit,
progressiv neurodegenerative
MFSD8 (Major Erkrankung; beobachtet bei einer
facilitator Familie von Lowenkopf-
superfamily domain |** Zwergkaninchen (bestehend aus
containing protein 4 Tieren), Krankheitsausbruch bei
8) reinerbig vorliegender
Defektvariante (bestatigt bei 1
Tier) etwa im Alter von 2 bis 3
Jahren®

*: Natarlich vorkommende, d.h. ausgenommen gentechnisch erzeugte Defektgene

Historisch beschriebene, nicht identifizierte Defektgene
(Auswahl)

Wuzzy

.€. Wuzzy (wu). A new mutation, ,,wuzzy*“, was discovered in 1953 in a New Zealand white race in
California by John W. Meyer (see Fig. 2).

The hair as it grows appears to mat in tufts in a very characteristic fashion which is quite different
from that of the long-haired angora. In our laboratory, it has been crossed with normal-haired
animals, and the resulting normal hybrids have produced 21 backcross and 3 F2 young. Although the
number of progeny is still too small for statistical signififjcance, it would appear to be a simple
recessive having segregated in both populations, 10 being wuzzies in the larger group.“*"(S. 188-189)

Genetische Last

Naturliche Selektion fordert die Verbreitung vorteilhafter Genvarianten innerhalb von Populationen.
(Meist schwach) Nachteilige Varianten kénnen sich dennoch in niedrigen Frequenzen erhalten.
Demographische Prozesse konnen diese , genetische Last” in Populationen verandern - den
wichtigsten Faktor fur eine Anhaufung nachteiliger Varianten stellen Flaschenhalsereignisse dar.

So zeigten Makino et al., 2018°” - anhand des Datensets von Carneiro et al., 2014*” - einen erhéhten
Anteil mutmaRlich schadlicher Varianten bei Hauskaninchen als Folge ihrer Domestikation, sowohl in
konservierten, nicht-codierenden (d.h. regulatorischen) als auch in Protein-codierenden Bereichen.

Ein bedeutender Aspekt bei der Quantifizierung der genetischen Last sind additive, rezessive oder
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epistatische Effekte. Allein anhand von Sequenzdaten sind zuverlassige Aussagen Uber die Fitness
von Individuen oder Populationen kaum méglich.*”

Robinson et al., 2023% (Review)
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