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Tydeus® mutiger Sohn, was fragst du nach
meinem Geschlecht?

Gleich wie die Blitter im Walde, so sind die
Geschlechter der Menschen.

Ilias VI, 145-46

Wenn der Trojaner Glaukos, ,,Hippo-
lochos® edler Erzeugter® (Ilias VI, 144),
den Griechen Diomedes als ,,Tydeus’ mu-
tigen Sohn” anspricht, steht aufler Zwei-
fel, dass in beiden Kulturen, der morgen-
und der abendldndischen, mit den Ge-
schlechtern der Menschen die viterliche
Geschlechterfolge gemeint ist. Dass die
Vorfahren wie Bldtter im Walde sind, ver-
weist auf die phylogenetische Baumstruk-
tur und die dichte Krone des Stamm-
baums versinnbildlicht die enorme Bevol-
kerungszunahme nach der agrikulturellen
Revolution, die die Menschen der Bronze-
zeit bereits Grof3stddte wie das bronzezeit-
liche Troja bauen lief3. Die genealogische
Verwandtschaft von ménnlichen Indivi-
duen innerhalb oder zwischen Populati-
onen kann heute objektiv durch die Un-
tersuchung des méannlichen Geschlechts-
chromosoms bestimmt, und das Ausmaf3
der Diversifikation méannlicher Linien in
Raum und Zeit kann als genetische Dis-
tanz gemessen werden.

Das Y-Chromosom determiniert durch
Gene in der so genannten MSY (,ma-
le-specific region of the Y*) das méann-
liche Geschlecht. Die MSY, die 95% des
Y-Chromosoms einnimmt, ist ein Mosa-
ik heterochromatischer sowie X-degene-
rierter und repetierter euchromatischer
Sequenzen. Sie wird begrenzt durch die
schmalen telomeren Abschnitte PAR1 und
PAR2 (,,pseudo-autosomal regions®), die
in der Meiose mit homologen Abschnit-
ten des X-Chromosoms genetisches Ma-
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terial austauschen konnen [14]. Nichtalle-
lische Rekombination (NAHR, ,,non-alle-
lic homologous recombination®) zwischen
extrem dhnlichen paralogen Sequenzen,
die in der NRY (,,non-recombining re-
gion of the Y*) besonders haufig auftre-
ten, wird fiir die hohe strukturelle Varia-
bilitdt des Y-Chromosoms verantwortlich
gemacht. Diese paralogen Sequenzen sind
auch Substrate fiir haufige Genkonversi-
onsereignisse [1].

Da die MSY-Region in jedem ménn-
lichen Individuum in nur einer Kopie vor-
kommt, stehen alle Allele variabler Lo-
ci in cis und konstituieren einen Haplo-
typ. Dieser wird entlang der mannlichen
Linie von Generation zu Generation klo-
nal vererbt, wobei Mutationen fiir eine
Diversifizierung der Linien sorgen, die je
nach betrachtetem Sequenztyp langsam
oder schnell fortschreitet. Die Haploidie
des Y-Chromosoms erlaubt eine einfache
Bestimmung des allelischen Status, da nur
ein Allel pro Locus detektiert wird und
keine Phase rekonstruiert werden muss.

Das umfangreiche genetische Material
des humanen Y-Chromosoms enthélt alle
Klassen polymorpher und hochpolymor-
pher Sequenzen [alphoide Satelliten, Mi-
nisatelliten, Alu-Insertionen, SNP (,,sing-
le nucleotide polymorphisms®), Mikro-
satelliten (STR, ,,short tandem repeats®)
u. a.], die auch von Autosomen bekannt
sind. Die interindividuelle Vielfalt der Va-
rianten in der nichtkodierenden Y-chro-
mosomalen Sequenz geht mit einer bei-
spiellosen geografischen und kulturellen
Stratifizierung einher, die in hunderten
von Populationsstudien belegt und ana-
lysiert wurde. Das Y-Chromosom ist der
variabelste haploide Marker im mensch-
lichen Genom und somit ideal fiir Studi-

en der Evolution und Demografie einer
sehr jungen Spezies wie Homo sapiens sa-
piens geeignet.

Da SNP und STR des Y-Chromosoms
fiir die Rekonstruktion von Episoden der
jungeren Humanevolution eine herausra-
gende Rolle spielen, wird auf diese beiden
Klassen neutraler polymorpher Marker
im Folgenden néher eingegangen.

Single nucleotide
polymorphisms (SNP)

Laut dbSNP-Datenbank (s. Infobox 1) sind
auf dem Y-Chromosom mehr als 57.000
SNP lokalisiert, wovon rund ein Drit-
tel als validiert gelten kann [9]. Oft auch
als UEP (,,unique event polymorphism"

apostrophiert, bezeichnet ein SNP eine
biallelische Basenposition, deren Diver-
sitdt auf einem einzigen Mutationsereig-
nis beruht, und die aufgrund der gerin-
gen Mutationswahrscheinlichkeit von et-
wa 2x1078 je Basenpaar und Generation
nur in duflerst seltenen Ausnahmefillen
von einer weiteren Mutation betroffen ist.
Da so auch eine reverse Mutation, die den
anzestralen Status restituiert, sehr selten
ist (Ausnahmen bestitigen die Regel, wie
die A>G-Transition am Locus SRY-1532),
koénnen anhand der Typisierung des an-
zestralen und des erworbenen (derived)
Allelstatus von Y-chromosomalen SNP
(Y-SNP) monophyletische Compound-
Haplotypen oder Haplogruppen konstru-
iert werden, deren Entstehungsgeschichte
in einem einzigen Stammbaum nach dem
Parsimonieprinzip abgebildet werden
kann [15]. Diese perfekte Phylogenie, die
alle rezenten humanen Y-Chromosomen
eindeutig klassifiziert, wurde durch das
Y Chromosome Consortium (YCC), ein
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Netzwerk von Arbeitsgruppen, die sich
der Phylogenetik und Populationsgene-
tik des Y-Chromosoms widmen, etab-
liert und seitdem um viele neue Marker
erweitert [4, 18]. Die Wurzel des Baums
wird definiert durch einen abgeleiteten,
heute nicht mehr notwendigerweise exis-
tierenden Haplotyp, der fiir alle Loci die
anzestrale Allelvariante aufweist. Dieser
»vorfahr“ aller heutigen Y-Chromosomen
wird als deren MRCA (,,most recent com-
mon ancestor”) bezeichnet. Alle anderen
Haplotypvarianten, die zurzeit des MRCA
existierten, sind ausgestorben.

Der Mensch ist eine sehr junge Spezi-
es, und seine Phylogenie ist dementspre-
chend flach, wenngleich sich je nach be-
trachtetem genomischem Kompartiment
unterschiedliche Datierungen des MRCA
ergeben konnen. Unter der Annahme
neutraler Evolution der hier betrachteten
Marker, konstanter lokaler Mutations-
raten [8], Generationszeiten von 25-35
Jahren sowie einer bis zum Neolithikum
kaum verdnderten effektiven Populations-
grofie von etwa 5000 wird der letzte ge-
meinsame Vorfahr aller rezenten Y-Chro-
mosomen, der ,,Y chromosomale Adam®,
auf ein Alter von nur 90.000 Jahren da-
tiert. Die ,,mitochondriale Eva® soll dage-
gen vor etwa 240.000 Jahre gelebt haben.
Obwohl beide Zeitangaben mit grofien
Unsicherheiten behaftet sind, ist der Un-
terschied frappierend. Zur Begriindung
wird angefiihrt, dass das Y-chromosomale
Genom eben nicht evolutionér neutral ist
und die Variabilitat nichtkodierender Se-
quenzen in der Nachbarschaft positiv se-
lektierter Gene moglicherweise wieder-
holt reduziert oder eliminiert wurde (,,se-
lective sweep®). Zur reduzierten Variabili-
tat Y-chromosomaler Loci tragen auch die
stérkere Drift in einer gegeniiber Autoso-
men um 3/4 kleineren Population von Y-
Chromosomen sowie der variierende re-
produktive Erfolg bei.

Bis heute wurden 311 verschiedene Y-
chromosomale Haplogruppen mit etwa
600 bindren Markern (iiberwiegend SNP,
aber auch einige Alu-Insertionen, wie der
Locus YAP) definiert (3, 4]. Als nomenkla-
torische Konvention gilt, dass jeder durch
einen (oder mehrere synonyme) bindren
Marker definierte monophyletische Ast
des Stammbaums mit einem Grofibuch-
staben (Haplogruppen A-R, seit neues-

tem zusatzlich noch S und T) bezeichnet
wird (8 Abb. 1). Den Verzweigungen un-
terhalb der Hauptknoten werden abwech-
selnd Zahlen und Kleinbuchstaben zuge-
ordnet, die eine immer feinere Auflosung
erlauben, sofern entsprechende Marker
und zumindest ein vollstindig typisier-
tes Y-Chromosom eines Individuums mit
dem betreffenden Haplotyp als Referenz-
probe zur Verfiigung stehen. Zum Beispiel
kann der eurasische Ast R-M207 aufgelost
werden in das in Osteuropa dominieren-
de Cluster Ria-SRY ;,, und das west-
europdische oder ,atlantische“ Cluster
Rib-M343. Rib-Proben, die fiir den Mar-
ker P25 das mutante Allel tragen, sind als
Rib1 zu klassifizieren. Hierarchisch geht
es den Baum weiter ,,abwirts“ mit Ribi-
Proben, die fiir den Marker M269 eben-
falls den ,,derived state aufweisen und so
das weitverzweigte Cluster Ribib2 defi-
nieren. Diese Nomenklatur tragt der Er-
weiterbarkeit der Phylogenie durch neu
entdeckte Marker Rechnung, die zu im-
mer neuen Knoten und Verzweigungen
fiihren. Einen Uberblick iiber das aktu-
elle Dendrogramm, die Bezeichnung der
Aste, die charakteristischen Marker sowie
eine umfassende Bibliographie gibt die in-
teraktive SNP-Y-Datenbank, die am Ins-
titut fir Rechtsmedizin und forensische
Wissenschaften der Charité kuratiert wird
(s. Infobox 1).

Ubereinstimmend datieren Archio-
logen und Genetiker den Ursprung des
anatomisch modernen Menschen etwa
200.000 Jahre zuriick, aber erst in einem
Zeitraum vor 50.000-80.000 Jahren bil-
deten sich die pragenden Charakteris-
tika des modernen Menschen aus, ins-
besondere sein Sozialverhalten. In diese
Phase der Humanevolution fillt der Exo-
dus aus Afrika, der nach vorherrschender
Meinung zur vollstindigen Verdrangung
anderer archaischer Hominiden fiihrte,
die sich unabhingig in anderen Erdtei-
len entwickelt hatten. Der Y-chromoso-
male Stammbaum reflektiert dieses Sze-
nario: Die ersten beiden Verzweigungen
der Y-Phylogenie A und B fithren fast
ausschliefilich zu afrikanischen Populati-
onen. Alle anderen Phylae, die einige afri-
kanische und alle nichtafrikanischen Lini-
en einschlieflen, tragen die Marker M168
und P9 in der mutierten Form. Neben
den ,,afrikanischen Haplogruppen lassen
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Zusammenfassung

Das Y-Chromosom ist der variabelste haplo-
ide Marker im menschlichen Genom. Es eig-
net sich daher besonders fiir Studien der
Evolution und Demografie einer sehr jun-
gen Spezies wie Homo sapiens sapiens. SN-
Ps (,single nucleotide polymorphisms*) und
Mikrosatelliten (STR,,short tandem repeats”)
des Y-Chromosom:s spielen fiir die Rekons-
truktion von Episoden der jingeren Humane-
volution eine herausragende Rolle. Die phy-
logeografische Analyse des Y-Chromosoms
leistet heute einen wichtigen Beitrag zur ge-
netischen Charakterisierung von Populati-
onen, zur Interpretation forensischer Spuren
sowie zum Verstandnis prahistorischer Epo-
chen, aus denen keine oder kaum Artefakte
existieren.
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of the Y chromosome

Abstract

The Y chromosome is the most variable hap-
loid marker in the human genome and is ide-
ally suited for studying the evolution and de-
mography of very young species such as Ho-
mo sapiens sapiens. Single nucleotide poly-
morphisms and microsatellites (short tandem
repeats) play a pivotal role in reconstructing
recent episodes of human evolution. Phylo-
geographic analyses using Y-chromosome
markers are important for characterizing
population structures and movements, inter-
preting biological forensic evidence, and pro-
viding insights into epochs for which no arti-
facts are available.
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Abb. 1 € Geografische
Verteilung der wesent-
lichen Y-chromosomalen
Haplogruppen. Jede Ha-
plogruppe ist durch ei-

ne Farbe reprasentiert. Die
Frequenz der Haplogruppe
in der jeweiligen Region ist
im Tortendiagramm darge-

sich 3 tief strukturierte Hauptaste (C, DE
und F) identifizieren. Die Haplogruppen
C und D sind beschrankt auf Ostasien, E
auf Afrika, das stidliche Europa und das
westliche Asien, wahrend die Untergrup-
pen der Haplogruppe F (I, ], N, P) eine
weite Verbreitung auflerhalb Afrikas ha-
ben. Die Unterteilungen der Haplogruppe
P, insbesondere die Gruppen Rib und Ria
sind besonders wichtig zum Studium der
frithen paldolithischen Besiedlung Euro-
pas vor etwa 40.000 Jahren. Das zentra-
le und ostliche Siideuropa wird dagegen
von den ,,neolithischen” Haplogruppen E,
I und J dominiert, die mit der Besiedlung
dieser Region durch ackerbauende Popu-
lationen aus dem Nahen Osten vor etwa
10.000 Jahren im Zusammenhang stehen
(B Abb.1).

Die anthropologische Relevanz man-
cher Datierungen lasst sich mit Recht be-
zweifeln, da Stammviter von Populati-
onen und die Stammviter der Y-chro-
mosomalen Linien dieser Populationen
in der Regel nicht identisch sind. Allele
sind generell élter als Populationen oder,
um ein haufig zitiertes Paradoxon wieder-
zugeben, wenn zukiinftig Menschen eine
Kolonie auf dem Mars griindeten, wiirden
deren Y-chromosomale Linien bis ins Pa-
laolithikum zuriickfiihren. Dies wieder-
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um konnte zu dem Fehlschluss verlei-
ten, der Mars wire bereits vor 15.000 Jah-
ren besiedelt worden [2]. Natiirlich ver-
schweigt diese Analogie, dass sinnvoll
ausgewdhlte und reprisentative Stichpro-
ben sehr wohl Belege fiir und gegen popu-
lationsgeschichtliche Hypothesen liefern
kénnen, zumal deren Formulierung im-
mer in einem archéologischen, linguisti-
schen oder kulturanthropologischen Kon-
text erfolgen muss. Die einheitliche No-
menklatur zur phylogenetischen Klassifi-
kation von Y-Chromosomen, die Verfiig-
barkeit umfassend haplotypisierter Zellli-
nien (z. B. CEPH- oder YCC-Repositori-
en) sowie die Vielzahl publizierter Analy-
sen in einer grofien Zahl von Sprachgrup-
pen, Ethnien und urbanen Mischpopula-
tionen ermdglichen heute eine sinnvolle
Auswahl von Referenzproben fiir popula-
tionsgenetische Projekte.

Wihrend anfangs fast alle diese Pro-
jekte im Zusammenhang mit der Uber-
priifung der Out-of-Afrika-Hypothese
standen, werden heute zunehmend de-
tailliertere Studien zu einzelnen Linien,
Ethnien, Stimmen und Regionen durch-
gefithrt. Die grofite SNP-basierte Studie
europdischer Y-Chromosomen aus dem
Jahre 2000 [13] umfasste etwa 3500 Indi-
viduen, die mit 11 bindren Markern fiir 6

stellt. (Daten aus [3])

iibergeordnete Haplogruppen charakteri-
siert wurden. Gradienten mit einer Siid-
ost-Nordwest-Orientierung wurden fiir
die Haplogruppe J und Rib gefunden: hg J
trat mit hoher Frequenz in Siid- und Ost-
europa auf, wahrend hg Rib stark im Wes-
ten und kaum im Osten vertreten war. Im
Westen Irlands war die Gruppe Rib mit
98,5% nahezu fixiert. Diese Verteilung
wurde als ,,Signal“ der neolithischen Ex-
pansion von Populationen aus der Regi-
on des so genannten ,,Fruchtbaren Halb-
monds® im heutigen Syrien, Irak und der
Tiirkei interpretiert, die dltere Gruppen im
Siidosten Europas verdringten. Die Ha-
plogruppe Rib wurde der paléolithischen
Urbevélkerung Europas zugeschrieben,
die nach dem Riickzug des Eisschilds aus
einem glazialen Refugium in Nordspani-
en in den Westen, Nordwesten und die
Mitte Europas expandiert sein soll. Die
Gruppe Ria wurde als genetische Spur
einer proto-slawischen Bevolkerungsex-
pansion, moglicherweise der Kurgankul-
tur, gewertet. Menschen der Gruppe N, so
die Interpretation der auf die européische
Landkarte projizierten Muster, waren aus
dem Nordwesten Russlands und aus dem
nordlichen Sibirien nach Finnland und in
den Ostseeraum eingewandert.



Diese Kombination aus phylogene-
tischer Analyse, hier der Haplotypisie-
rung rezenter Y-Chromosomen, und ge-
ografischer Projektion bezeichnet man
als Phylogeografie. Sie leistet heute einen
anerkannten Beitrag zur Rekonstruktion
von demografischen Vorgéngen in préhis-
torischen Epochen, aus denen keine oder
kaum archdologische Funde existieren.

Short tandem repeats (STR)

Von den hunderten STR, die auf dem
Y-Chromosom lokalisiert sind, wurden
nach den Kriterien Motiv- (3-6 bp) und
Arraylidnge (>8 Repeats) 219 Y-STR iden-
tifiziert, die sich prinzipiell fiir individua-
lisierende und populationsgenetische An-
wendungen eignen [7]. In einzelnen Po-
pulations- und Familienstudien sind etwa
50 dieser Marker untersucht worden, von
denen wiederum 16 hochvariable STR, die
auch in weit verbreiteten kommerziellen
Kits enthalten sind, als umfassend charak-
terisiert gelten konnen. In der seit 1998 be-
stehenden web-basierten Y Chromosome
Haplotype Reference Database (YHRD),
die zurzeit etwa 59.000 STR-basierte Ha-
plotypen enthélt, werden 499 einzelne Po-
pulationsstichproben aus 82 Landern mit
einem durchschnittlichen Umfang von
110 Y-Chromosomen aufgefiihrt (8 In-
fobox 1). Die zugehérigen Studien wur-
den von 145 Laboratorien in 49 Lindern
durchgefithrt und sind in 140 wissen-
schaftlichen Artikeln beschrieben [17].
Aufgrund ihres Mutationsmechanis-
mus sind STR-basierte Haplotypen nicht
monophyletisch, da Vor- und Riickmuta-
tionen mit nahezu gleicher Frequenz an
jedem denkbaren Allel des Langenspekt-
rums erfolgen und eine zeitliche Abfolge
von Mutationen aus der beobachteten Ha-
plotypvariation nicht eindeutig abgeleitet

Infobox 1: Internetlinks

== dbSNP-Datenbank: http://www.ncbi.nIm.
nih.gov/projects/SNP/

== ,genografische” Typisierung: http://www.
nationalgeographic.com/genographic

== Interaktive SNP-Y-Datenbank am Insti-
tut fiir Rechtsmedizin und forensische
Wissenschaften der Charité: http://www.
snp-y.org

== Y Chromosome Haplotype Reference Da-
tabase (YHRD): http://www.yhrd.org

Abb. 2 » Aus Untersu-
chungen von 12.700
europaischen Y-chro-
mosomalen Haplo-
typen aus 91 Stichpro-
ben resultierende ge-
netische Landkarte, 1.
Dimension einer auf
paarweisen Oy-Wer-
ten basierenden MDS-
Analyse, die 89% der
gesamten Haplotypva-
riabilitat in der Stich-
probe reprasentiert.
(Aus [12])

werden kann. Daher kann bei Haplotyp-
identitdt ohne zusétzliche Informationen
(z.B. der Haplogruppe) oft nicht zwischen
»identity-by-state“ (IBS) und ,identity-
by-descent (IBD) unterschieden wer-
den. Auch wenn heute anhand von Refe-
renzproben die meisten Haplotypen ohne
Kenntnis der Haplogruppe einer Linie zu-
geordnet werden konnen, sollten popula-
tionshistorische Untersuchungen sowohl
SNP als auch STR einbeziehen.

Der Vorteil der hochauflosenden STR-
Analyse besteht darin, dass auch demogra-
fische Ereignisse der jiingeren Geschich-
te nachgewiesen werden kénnen, soweit
sie zu unterschiedlichen Haplotypstruk-
turen in den betrachteten Populationen
gefithrt haben. Die vergleichsweise hohe
Mutationsrate der Y-STR von etwa 2x1073
[5] je Meiose generiert innerhalb weniger
Generationen eine Vielzahl von Allelen
und damit eine hohe Haplotypvariabili-
tat. Bei der Untersuchung zweier Linien
eines Stammbaums, die jeweils 450 Jahre
(13 Generationen) bzw. 300 Jahre (9 Ge-
nerationen) umfassten, wurden an 4 von
68 untersuchten Y-STR Einzelschrittmu-
tationen gefunden [8]. Durch Drift, de-
mografische Vorgénge (z. B. Migration),
die Auswirkungen {ibergreifender Ord-
nungssysteme (z. B. Kasten in Indien mit
Endogamie innerhalb von Gruppen) oder
raumlich-orientierte Familienstrukturen
(z. B. patrilokale Clans) kénnen Haplo-
typpools selbst geografisch benachbarter
Populationen soweit voneinander abwei-
chen, dass sie sich anhand typischer Al-
lelunterschiede differenzieren lassen (,,ge-

netic barrier analysis®). Eine Vielzahl sol-
cher Studien hat die relative Trennschérfe
von Y-STR-Analysen selbst fiir moderne
europiische Populationen belegt, so z. B.
fiir Polen und Deutsche [10], Engldnder
und Waliser [16] und Deutsche und Hol-
lander [11]. Als bisher umfassendste Ana-
lyse mit Daten aus mehreren Studien von
Y-STR gilt die Untersuchung von 12.727
autochthonen Europdern aus 91 repra-
sentativen Stichproben mit 7 Y-STR-Lo-
ci [12]. Mittels genetischer Distanzanaly-
se (AMOVA), einer Autokorrelationsana-
lyse sowie ,,multidimensional scaling ana-
lysis“ (MDS) wurden Cluster von Haplo-
typen identifiziert. Darunter féllt ein ost-
europdisches Cluster (Polen, Kroatien,
Russland, Weifirussland, Ukraine, Slo-
wenien, Lettland und Litauen, mit ins-
gesamt 14 lokalen Stichproben, n=2166)
durch seine besonders grofie genetische
Distanz zu den iibrigen Populationen auf.
O Abb. 2 zeigt iiberdies ein ausgedehntes
westeuropiisches Cluster (n=2529, mit 20
Stichproben aus Irland, Spanien, Portu-
gal, Grof8britannien, Holland, Frankreich
und Norditalien), welches sich von einem
stidosteuropiischen Cluster (n=1234, mit
10 Stichproben aus Italien, Ungarn, Grie-
chenland, Bulgarien, Ruménien und Tiir-
kei) abgrenzen lasst. Die relativ homo-
gene Haplotypverteilung im siidosteuro-
péischen Raum, der Populationen ganz
unterschiedlicher Sprachfamilien (grie-
chisch, slawisch, romanisch) beherbergt,
zeigt, dass die genetische Stratifizierung
in diesem Teil Europas nicht entlang kul-
tureller Grenzen verlduft. Demgegenii-
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ber finden sich Ubereinstimmungen zwi-
schen kulturellen und genetischen Barri-
eren in Mitteleuropa z. B. zwischen Po-
len und Deutschland, Finnland und Est-
land sowie Russland und Skandinavien.
Deutschland und Norditalien zeigen hin-
gegen, obwohl sprachlich und geogra-
fisch getrennt, eine enge Verwandtschaft
ihrer Y-Chromosomen, was sich durch
die vielféltigen Beziige zwischen den dort
siedelnden Volkern seit der Bliitezeit des
Romischen Reichs erkldren lasst. Zusitz-
lich zu den mit SNP entdeckten Struktu-
ren konnten also durch Y-STR-Analyse
weitere genetische Gliederungen Europas
identifiziert werden.

Ausblick

Aufgrund der extremen Stratifizierung Y-
chromosomaler Haplotypen, die auf an-
deren Kontinenten noch wesentlich aus-
geprégter ist als in Europa [6], werden
STR- bzw. STR/SNP-Analysen immer
héufiger zur Eingrenzung der ethnogra-
fischen bzw. geografischen Herkunft ei-
ner unbekannten méannlichen Person in
der forensischen Genetik, aber auch fiir
genealogische oder so genannte ,,genogra-
fische“ Typisierungen angewendet (8 In-
fobox 1). Letztere bilden derzeit den ra-
sant wachsenden Markt der so genann-
ten ,recreational genetics® Fiir all die-
se Belange stehen grofle Populationsda-
tenbanken im Internet zur Verfiigung,
die den Vergleich des Haplotypprofils ei-
ner Person mit teils offenen, anonymisier-
ten, teils zugangsbeschrénkten, nichtano-
nymisierten Referenzproben ermdéglicht.
Die Veréffentlichung erfolgt mit Zustim-
mung der untersuchten Personen, die sich
z. B. im Rahmen von so genannten Fami-
lienprojekten oder von wissenschaftlichen
Studien testen lassen.

Fiir erfolgreiche genomweite Assoziati-
onsstudien ist die genetische Charakteri-
sierung von Referenzpopulationen uner-
lasslich. Schlief3lich werden die detaillier-
ten genetischen Landkarten und demo-
grafischen Szenarien, die auf der Analyse
populationshistorisch sensitiver Marker
wie denen des Y-Chromosoms beruhen,
auch zu einer Neuausrichtung klassischer
epidemiologischer Studien fiithren.
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