Genotyp und Phanotyp

In der Genetik steht der Ausdruck ,Genotyp* (auBnbbild*) fur die Gesamtheit der
chromosomengebundenen Erbanlagen in der Zelle @rgamismus, sein@ene Der
Ausdruck ,,Phénotyp” (auch ,Erscheinungsbild®) stéitdie Gesamtheit der
morphologischen, physiologischen und behavioralenkihale, die ein Organismus aufgrund
des Zusammenspiels von Erbanlagen und Umweltegdtusn Laufe der Ontogenese (d.h.
der Individualentwicklung) ausbildet.

Die Begriffe ,Genotyp“ und ,Phénotyp” wurden von M&lm Johannsen (1909)
eingefuhrt, um damit eine Unterscheidung begriffecharf zu fassen, die Gregor Mendel
(1866) in der Analyse seiner Kreuzungsexperimeateits implizit getroffen hatte (Lewontin
1992, 2008). Notwendig wurde diese begrifflichezi&i@rung im Anschluss an die
.Keimplasmatheorie* August Weismanns (1885), wonkeimzellen (Geschlechtszellen)
kausal unabhangig von Somazellen (Korperzellerg 6ias eine Vererbung erworbener
Eigenschaften ausschlief3t), sowie durch die Wieddeekung der Mendelschen Regeln im
frihen 20. Jh. Mendel zeigte in seinen Kreuzungsenyenten an ErbseRisum sativ dass
es neben dem Erscheinungsbild &ulRerlich unbeolmehib einer regelhaften Art und Weise
vererbte Faktoren gibt, die er ,Erbfaktoren” nanmel die die jeweilige Auspragung des
Phanotyps mit verursachen. Mendel beobachtete diasgeuzung aulderlich gleicher
Organismen, beispielsweise rotblihender Erbserngdlanzu unterschiedlichen Resultaten
fuhren konnte, etwa sowohl zu rot- als auch zu bléifenden Pflanzen. Mendel stellte die
(von der modernen Genetik bestatigte) Hypothesedask der Erbfaktor, von dem die
Blltenfarbe abhangt, je zwei Komponenten aufw&#tnzen mit zwei rot-Komponenten
(RR) bluhen rot, Pflanzen mit zwei weil3-Komponentail3 (ww) und Pflanzen mit
gemischten Komponenten (Rw) blihen in der Farbelderinanten, hier der roten,

Komponente (dielominanteKomponente wird tblicherweise durch Grol3buchstaben



wiedergegeben, die nicht-dominante, oagressivedurch Kleinbuchstaben). Diese
Komponenten werden heute als ,Allele”, d.h. alemative Auspragungen eines Gens,
bezeichnet; Organismen, die an einer Stelle iheso@s (,Locus*) unterschiedliche Allele
eines Gens haben, heil3en ,heterozygot®, solchagldiehe Allele haben, ,homozygot®. Die
Ausdricke ,Genotyp* und ,Phanotyp” spiegeln Mendédigerscheidung zwischen den
aul3erlich beobachtbaren Merkmalen (z.B. der Bligd&) und den ihnen zugrunde liegenden
Erbfaktoren wider, aus denen sie sich wahrend adeodg2nese im Zusammenspiel mit
Umweltfaktoren entwickeln.

Formal lassen sich Genotyp und Phanotyp als Klgssetisch bzw. morphologisch,
physiologisch und behavioral identischer Organisangifassen. So verstanden handelte es
sich bei Genotypen und Phanotypen jedoch immer m@rEassen: Da jeder Phanotyp das
Resultat des Zusammenspiels von Genom und evofuganUmfeld ist, gibt es keine zwei
Organismen mit exakt identischem Phanotyp, undAmgnahme von eineiigen Zwillingen
oder Klonen haben auch keine zwei Organismen aeidelben Genotyp. In der Praxis
werden die Ausdriicke ,,Genotyp“ und ,Phanotyp” dalnemerpartiell verstanden: Man
beschrankt sich auf eine Teilmenge der genotyprsblaer. phanotypischen Merkmale, die
fur eine bestimmte Fragestellung oder empirischektdnchung relevant sind. Zwel
Organismen, die z.B. beide homozygot fir ein mtggeHuntington-Gen sind, haben im
Hinblick auf Huntington denselben Genotyp; zwei &igmen mit blauen Augen haben im
Hinblick auf ihre Augenfarbe denselben Phénotyp.

Der Zusammenhang zwischen Genotyp und Phanotyp ksiner Richtung eindeutig.
Wie schon anhand von Mendels Kreuzungsexperimeagchtlich wird, kann
beispielsweise ein und derselbe Phénotyp (etwareteeBlutenfarbe) in verschiedenen
Organismen auf verschiedene Genotypen zurickzuifige®m (RR oder Rw). Umgekehrt
werden Organismen mit gleichem Genotyp in der Rplgéhotypisch verschieden sein, da

das Genom eines Organismus seine phanotypischdaridler selten eindeutig determiniert,



sondern nur eine Reaktionsnorm auf Umweltbedinganigestellt. Bei den wenigen Féllen,
in denen ein Genotyp unweigerlich, d.h. unabhamgigallen anderen Faktoren, zu einem
bestimmten Phanotyp fuhrt, spricht man von volldiger Penetranz (z.B. die Krankheit
Chorea Huntington, die eindeutig auf eine Verandgmes Gens zurickzufihren ist, das fir
das Protein Huntingtin codiert). Der Zusammenhamgahen Genotyp und Phanotyp wird
aulRerdem dadurch verkompliziert, dass die meidténgtypischen Merkmale auf die
Beteiligung mehrerer Gene zuriickzufuhren sind (sRhanotypen simablyger) und ein
einzelnes Gen umgekehrt oft an der Hervorbringuergohiedener Phanotypen beteiligt ist
(solche Gene sinpleiotropoderpolyphar). Weiterhin kdnnen sich Phanotypen, die auf einer
Ebene identisch sind, auf einer anderen unterseheblie Tay-Sachs-Krankheit etwa (eine
Stoffwechselstérung im Gehirn) wird autosomal-reaesererbt: es erkrankt nur der, der
zwei Kopien des mutierten Gens besitzt, Heteros/god Homozygote mit zwei ,gesunden®
Genen sind nicht betroffen. Auf organismaler Ebgind zwei unterschiedliche Genotypen —
heterozygot und homozygot (fur das ,,gesunde” Gealse phanotypisch identisch, d.h.
gesund. Auf der Stoffwechselebene hingegen sindel@ruppen phénotypisch verschieden,
denn die Stoffwechselfunktionalitat eines Heterartgg liegt zwischen der der beiden
homozygoten Varianten.

Mit Hilfe der Unterscheidung zwischen Genotyp umdiotyp lassen sich zwei
unterschiedliche Kausalprozesse begrifflich sctrarfnen: eirVererbungsprozesavischen
Organismen und eiBntwicklungsprozessnerhalb eines Organismus. Zum einen werden bei
der Fortpflanzung Gene, und damit genetische Indtion, von Organismen der
Elterngeneration auf Organismen der Nachfolgegéonaraererbt. Dieser Vererbungsprozess
folgt zwei Gesetzmaligkeiten, die auch als ,MerdesGesetze” oder ,Mendelsche Regeln”
bekannt sind: deBpaltungsregeglauch ,Segregationsregel”) und dénabhéngigkeitsregel
(auch ,Neukombinationsregel®). Der Vererbungsprezégi dem der Genotyp der

Elterngeneration den Genotyp der Nachfolgegeneratoursacht, folgt ausschliel3lich den



beiden Mendelschen Regeln und kann vom aul3erlichamhtbaren Ausdruck der Gene, dem
Phanotyp, nicht beeinflusst werden (weshalb erwgeldderkmale nicht vererbbar sind und
Lamarcksche Evolution unmdglich ist). Zum andereruvsacht ein Genotyp (zusammen mit
Umweltfaktoren) auch eine bestimmte phanotypisamgviEklung seines jeweiligen Tragers
wahrend der Ontogenese. DieEatwicklungsprozedst auf einen Organismus beschrankt,
hat mit dem Vererbungsprozess zwischen Generatioiclis zu tun und folgt auch nicht den
durch die beiden genannten Mendelschen Regeln tielsehen genetischen
Gesetzmaligkeiten. (Eine dritte Mendelsche Regeka genannte ,Uniformitatsregel,
betrifft dagegen den Entwicklungsprozess; Lewohfi82, 2008.) Gesetze, die im Gegensatz
zu Vererbungsgesetzen die ontogenetische Entwighkdeschreiben, werden auch als
~epigenetische Gesetze" bezeichnet. Der Ausdrugkgénetik” soll zuriickgehen auf Conrad
Waddington (1942), der darunter einen Zweig detdgjie verstanden wissen wollte, der die
kausalen Wechselwirkungen zwischen Genen und Predukten untersucht, die den
Phéanotyp hervorbringen. Heutzutage versteht maer aler Epigenetik das Studium mitotisch
und meiotisch vererbbarer Veranderungen der Getiimlkdie nicht durch Veranderungen
der DNA erklart werden konnen (fir einen Uberblgh. Jablonka und Lamb 2002, Tost

2008).
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