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M Das ,,Sprachgen®“ FOXP2

Sie sprechen undeutlich und mit Mihe, ihre Satze sind voller Grammatikfehler, und wenn andere reden, verstehen sie
nur die Halfte. Viele Mitglieder einer Londoner Familie (anonymisiert als KE-Familie), in der eine auffallige Haufung
sprachlicher Stérungen vorkommt, haben - bei sonst voéllig normalem Intelligenzquotienten — Schwierigkeiten, Mund und
Zunge kontrolliert zu bewegen. Das Ergebnis ist eine fir Auflenstehende kaum verstandliche Artikulation der Worte.

Die Untersuchung dieser Familie brachte Genetiker der Universitat Oxford im Jahr 2001 auf die Spur des ,Sprachgens:
FOXP2 und bewies zum ersten Mal, dass die Sprachentwicklung des Menschen genetische Grundlagen hat. Das y*%
den Wissenschaftlern aufgespurte FOXP2-Gen liegt auf dem Chromosom 7. Nach heutigem Kenntnisstand besteli es
aus mindestens 17 durch Introns unterbrochene Exons. Das Gen ist fiir die ordnungsgemafie Entwicklung der_Spre jh-
und Sprachregionen des Gehirns wahrend der Embryonalentwicklung zustandig. FOXP2 codiert fiir einfin Sjans:
kriptionsfaktor. Dieser Transkriptionsfaktor kann direkt an ungefahr 300 bis 400 Genpromotoren im mern@zhli¢y \n Gerigm
binden, um die Bildung einer Vielzahl von Genen zu regulieren.

Alle von der Sprachstoérung betroffenen Mitglieder der KE-Familie tragen eine Punktmutation des Gensgin ihiym Cnom:
Im Exon 14 des Gens ist in Triplett 184 (3'...ATG...5’) die Nucleinbase Guanin durch Adenin ersef t widen:)Die Ent-
deckung des ,Sprachgens” regte zu zahlreichen genetischen Untersuchungen von an Sprachstdic xgen ledtenden und
nicht mit der KE-Familie verwandten Personen an und fiihrte zur Entdeckung weiterer Punktihutatidaen des FOXP2-
Gens.
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Abb. 1: Stammbaum der KE-Familie

.. ATG GGC ATT CGT AGC TAT € CAZAAAAA TAT ATA ...
Abb. 2: Basensequenz des nicht-infoi afdven DNA-Stranges

Aufgaben erste Zweite dritte
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1. Skizzieren Sie dengiiischidg,Bed eines 5Ende TU T A 5 T Ende
eukaryotischen @' ns uridbenennen Sie Struktur und Phe Ser Tyt Cys u
. . Phe Ser Iy Cys Cc
Funktion der einzeijan Elemente! u Lo Ser (Stopp) (Stopp) A
2. Analysieref/ Sie uen Slammbaum und entwickeln Sie Leu Ser (Stopp) Tp G
; \ . Leu Pro His Arg U
eine’Hypogise Ut 2r den Vererbungsmodus des Merk- & Lo Pro His Arg p
mals! Ukprpre Sie Ihre Hypothese mit begriindeter Leu Pro Gin Arg A
Afigabe defGenotypen! Begriinden Sie an Ihnen L o i £ =
Bosonde 5 geeignet erscheinenden Stellen des A |l Thr Asn Ser c
Failisfistammbaumes, ob weitere Vererbun di v Ihe L ém A
el ! gsmodi Met (Start)  Thr Lys Arg G
nyhglich sind! Val Ala Asp Gly 1]
3. Mbnstruieren Sie auf der Grundlage der Basensequenz G zz: 2:: gf’f g:; 2
in Abbildung 2 und mithilfe des genetischen Codes in Val Ala Glu Gly G

Abbildung 3 exemplarisch die vier méglichen
Punktmutationstypen! Erldutern Sie die Folgen dieser
Punktmutationstypen fir das Genprodukt!
Charakterisieren Sie die Punktmutation der KE-
Familie!

Abb. 3: Der genetische Code
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