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7 Anhang 

7.1 Abkürzungen 

AD  Activating domain = transkriptionsaktivierende Domäne 
AP  Anaphase 
AS  Aminosäure  
BD  Binding domain = DNA-bindende Domäne 
bp  Basenpaare  
BNZ  Binukleäre Zelle(n) 
BRCT  BRCA1 C-terminus 
BrdU  5-Bromo-2’-deoxyuridin 
CDS  Coding sequence  
cDNA  Komplementäre DNA 
cM  Centimorgan 
DAPI  4',6-Diamidino-2-phenylindole dihydrochloride 
DNA  Desoxyribonukleinsäure 
FKS  fötales Kälberserum 
FISH  Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung 
G1-PLC Postmitotische Prophase-ähnliche Zelle in G1 
G2-PLC Prämitotische Prophase-ähnliche Zelle in G2 
GFP  Green fluorescent protein 
H3P  Histon H3 
IQ  Intelligenzquotient 
kDa  Kilodalton 
kb  Kilobasen 
MCPH  autosomal rezessive primäre Mikrozephalie 
MCS  Multiple cloning site 
MP  Metaphase 
MPF  Mitosis promoting factor 
MRT  Magnetische Resonanztomographie 
n.a.  nicht auswertbar 
NEBD  Nuclear envelope breakdown 
ORF  Open reading frame 
PCC  Premature chromosome condensation 
PFA  Paraformaldehyd 
PLC  Prophase-ähnliche Zelle (Prophase-like cell) 
PMP  Prometaphase 
RNA  Ribonukleinsäure 
RNAi  RNA Interferenz 
SD  Standard deviation  
siRNA  Small interfering RNA 
SMC  Structural maintenance of chromosomes - Untereinheit 
STR  Short Tandem Repeats 
TopoII  Topoisomerase II 
TP  Telophase 
UTR  Untranslated region 
Y2H  Yeast-two-Hybrid-Screen 
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7.3 Auflistung der verwendeten Primer 

MCPH1 spezifische Primer: 

cDNA-Primer für Sequenzierung und Yeast-Two-Hybrid-Klonierung:   

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
FOR1 GTCGAC-GCAAGCTTCGATGGCGGCC
FOR2 GTCGAC-GAGCACCAGGAGATCTATCATGCCG
FOR3 GTCGAC-AGTTGACTGTAACATGGAGACATCTAC
REV1 GCGGCCGC-GTCATTGTGACAATAGGTAGTTTTCAGTG
REV2 GCGGCCGC-CTCCCACTTTTCTTCAATTCCTCATG
REV3 GCGGCCGC-TCTCTTTACTGAGGAACTCCTGGGTC
REV4  GCGGCCGC-ATTTCCACATCCTGAGTTTCCACAAAG
2F GAATCATTGTTCCCTGCAGC
3F  GTCACCACAGCGCAATGGAGAAG
4F     GGTAAAGTAGTCACCCCTCACCA
6F    CAACTTCGAGTTGCGTGACTTC
9F    CCTGCAGCTCCCCTGTGCCG
1R    CGAGCTTTACGCCTCTCTTC
3R    AGCTGAGATTCAGGAGGAAGATTC
4R    CCCTCTGGGCATGCGTC
5R    GGGTGCGAAGTGGCTTCCCG
SNP-Primer (80G>C) TCCAATGGAACAGAAAATTATTCAAAGA
*Die eingeführten Schnittstellen für die Enzyme SalI und NotI sind fett markiert. 

Mutageneseprimer: 

*Die eingeführte Mutation ist fett markiert. 

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
Kozak-F  GTGATTCGTTGCAAGCACGATGGCGGCCCCCATC
Kozak-R  GATGGGGGCCGCCATCGTGCTTGCAACGAATCAC 

Real Time PCR Primer: 

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
MCPH1-long S   CGTTTCGGTGCTCTGGGT
MCPH1-long R AAATTAAAATCTTTGGGCTGCATACA
MCPH1-short F CCTCTTCCCAAATGATTCAGCAG
MCPH1-short R ATCAAAAGATGAGTGTAAGCCACCAG
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Genomische Amplifikation: 

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
MCPH1-EXON1F CCGCCTCACCTACAGAGAAA
MCPH1-EXON1R   GGCTCCTCCCACGAGTGC
MCPH1-EXON2F CTATTGGGCAGGGGATGCTG

MCPH1-EXON2R CCAATCAGAAGACTGTCATATGAATC

MCPH1-EXON3F CAGAATTGCTGGGGTAGAGG
MCPH1-EXON3R ATCTGGTTCTGCGATCTGTG
MCPH1-EXON4F  CATGTGCAGATTTAGTGCTGTGT
MCPH1-EXON4R TCATCAATAGCATATTTAAGACA
MCPH1-EXON5F GCAGTTGCAGTACAGCATTA
MCPH1-EXON5R AAGCTGCGTGGCTCTATTAT
MCPH1-EXON6F CATTCCTGAAGTATGAAGGCACT
MCPH1-EXON6R AAGAAGCTTTCCACCATAATTGA
MCPH1-EXON7F TGCTGGCTTCATCTGCTAAG
MCPH1-EXON7R CAGAAGTTGCTACATGAAATTCTAAA
MCPH1-EXON8F TCCCCACTGCTATCCCATAC
MCPH1-EXON8R TGGATGCACTGTTACATGTTT
MCPH1-EXON9F TTGCTTAAGTTGTATTTGGTCCAT
MCPH1-EXON9R TTCATTGACCCAGAGAAGAACA
MCPH1-EXON10F ACAGTTTATTTCTGTGGGAAAAAT
MCPH1-EXON10R GCCTAAAGGCACCCAGAATTA
MCPH1-EXON11F GGCATGTGCAACAAAGTCAT
MCPH1-EXON11R ACCTCAGGGTGACCCACTC
MCPH1-EXON12F TTGGTTTATTGCCTGCTAAGG
MCPH1-EXON12R GGCATAATTGTGCTTGACTGG
MCPH1-EXON13F TCGCCTACGCTATGGAGACT
MCPH1-EXON13R CCCTCCTATGTGGCTGGCTA
MCPH1-EXON14(CDS)F CTTTCCTATGTGGCTGGCTA
MCPH1-EXON14(CDS)R CGCCAGTTCCTTCTCTTCAC
 
 

Maus MCPH1:  

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
Mm_MCPH1_Ex2F CCAAAATGGCAAGGATGATG
Mm_MCPH1_Ex2R GAGGAGATAGTCTTGGAGGC
Mm_MCPH1_Ex7F  GATTGTGTGATCATGTTTGTGG
Mm_MCPH1_Ex7R GCTGGGTATCTATTGAAGTGC
Mm_MCPH1_Ex8F GGACAGACTCTCTCTTGAGTTCC
Mm_MCPH1_Ex8R CTGGCAGAACAAACAATACTTGG
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PPP1R3B spezifische Primer: 

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
PPP1R3B(E1F1) GTGGGGAGGGTTTACGGCTGCTTTAG
PPP1R3B(E1F2) AGAATGAGACAAACCAGCCAAGCACG
PPP1R3B(E1R1) TCCCTTTCCACGGTTCTAGCCTGTTC
PPP1R3B(E1R2) AAGGCAGGACAGTCAAGAGTGGGGAC
PPP1R3B(E2F1) GCGCCGCACCCACCTTTTG
PPP1R3B(E2R1) TTCCTCCCACCGCCGACATC
PPP1R3B(S1F)  CTCCTAGACAACATTGTG
PPP1R3B(S2F)  ACATCAGCTTGCCCGAG
PPP1R3B(S1R)  CACGCCCTGTCACCTGC
PPP1R3B(S1R)  TAAGTGTCCTTCACGTAC
PPP1R3B(S1R)  GAACACTTTGACCATTGTC
PPP1R3B(E1)  TGGCATAGGCTTGATTCCCATCCATAC
PPP1R3B(E2)   TCTCTCAAACGCATGTTGTGCTGGAC
 

PPP2R2A spezifische Primer: 

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
PPP2R2A-F1  TGAGTTCAGGAAGCGGAGACC
PPP2R2A-F2 GCCATGAACCAGAGTTTGAC
PPP2R2A-F3 GGATCTAATGGTTGAGGCCAG
PPP2R2A-F4  GCAGAATTTCATCCAAACAGC
PPP2R2A-F5  GTAAAATTCAGCCATAGTGGTC
PPP2R2A-F6  CATAACCCTAGAAGCATCGC
PPP2R2A-F7  GTTGCATTCCTAGCAGAAG
PPP2R2A-F8 GATTTACTCCACTTTTTATGCC
PPP2R2A-F9  ACTGTGGCTTGTAGCATTCC
PPP2R2A-F10  GAGACCCCGAGGAACCCAGCAGG
PPP2R2A-R1  CACGGCGAGGAGTGATTACAG
PPP2R2A-R2  CATAGCATGACTGAAGGCTTTC
PPP2R2A-R3  ATCTCAACTAAGCAGGAAGTGG
PPP2R2A-R4  GCGATGCTTCTAGGGTTATG
PPP2R2A-R5 GGGATCTTCAGGTTCTTCAAAC
PPP2R2A-R6 CTCAACCATTAGATCCATAGC
PPP2R2A-R7  CTGGATTTTGTTCTCCTGCTCC
PPP2R2A-R8 GAAGAGAATGTCAAGACGAAGAAGCC
PPP2R2A-R9  GTTCTACCCAATCTTGGTGAAT
PPP2R2A-R10  ACTGGAAAGGGGCGCCACAATGG
 

PPP2CB spezifische Primer: 

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
PPP2CB-3011F CTAACTTCCACTAATCCATTAT
PPP2CB-3011F-FAM 6-FAM-CTAACTTCCACTAATCCATTAT
PPP2CB-ENDE GCACAACACAATAAATGAATG
*FAM-Markierung für SSCP-Analysen 
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PPP2CA spezifische Primer: 

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
PPP2CA-F1  GGTTCGCCGCTGTGCCACTG
PPP2CA-R1 ACTTCTGGCGGCTGTTGAGGCTG
PPP2CA-F2 TGGAGCCTCAGCGAGCGGAG
PPP2CA-R2 GGCTCTTGACCTGGGACTCGGACAG
PPP2CA-F3 GGTGGCATCATGGACGAGAAGGTG
PPP2CA-R3 TGACCAACAATGTCGCTTCAGCATG
PPP2CA-F4 GTAGTAACGATTTTCAGTGCTC
PPP2CA-R4 CTCTACCTGAAAACATGCTG
PPP2CA-F5 TCTGTGCTGCTTCAGTAAGACT
PPP2CA-R5 TTGACACAGGCTAATGCTTT
 

Vektorspezifische Primer:      

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
S11IN-F1 CGAGAGACAGAGACACTTCCCGCC
S11IN-R1 CCTTTGGCGAGAGGGGAAAGACC
 
 

HPRT spezifische Primer (Endogene Kontrolle RT-PCR): 

Bezeichnung  Sequenz von 5’ nach 3’ 
HPRT-F1 GAGGATTTGGAAAGGGTGTTTATTC
HPRT-R1 ACAATGTGATGGCCTCCCA
 

7.4 Auflistung der verwendeten siRNA-Duplexe 

Bezeichnung  Sequenz des Sense-Strangs von 5’ nach 3’ 
MCPH1-Xu4 UGAUGUACCUAUUCUCUUAUU
MCPH1-Xu5  GAUAAGAGAUUUCAGAAGAUU
MCPH1-2 CUCUCUGUGUGAAGCACCUTT
Mm_MCPH1  GGGAGAGGAUUGUAAUGUATT
hCAP-H2a GGAUUUCAGGAUGAACACGTT
hCAP-H2b GCUGCAGGACUUCCACCAGTT
hCAP-G2 UGAUUGCAUCCAGGACUUCTT
hCAP-Ha GGGUAGAGACUGAGCAUUAUU
hCAP-Hb CGAAGCAGAUCGGAAGUGUUU
hCAP-E UGCUAUCACUGGCUUAAAUTT
hCAP-G GUCUCAUGAAGCAAACAGCTT
non-silencing RNA UUCUCCGAACGUGUCACGUTT
Außerdem wurden Dhamacon SMARTpool siRNA gegen hCAP-G2 (M-018283-00-0005) und 
hCAP-G (M-006835-00-0005) verwendet. 
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