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Il Wie entsteht die Glasknochenkrankheit?

Die Glasknochenkrankheit (Osteogenesis imperfecta, Ol) ist eine erbliche Entwicklungsstdrung des Bindegewebes und
des Skeletts. Die Knochen der betroffenen Personen reifen vor allem bei Kindern und Jugendlichen nicht vollstandig
aus. Sie weisen im Roéntgenbild eine glasige Struktur (Name) auf und brechen leicht. In Deutschland leiden etwa 6.000
Personen an der Krankh .. Dief )edeutet, auf 100.f 00 Geburten kommen vier bis sieb’:n betroffene Neugeborene.
Ursache der Glasknoche niran'ih it sind| vefschiede ne fautetiol 2n. (ble Wihfzn taal ha igigt vorzinander dazu, dass der
Organismus Kollagen ni htin au sre chel der wigng * U G wwall at hers@llts R"oiiage i<t € 1iascrbildendes Protein, smm
die Elastizitat und Stabi tat " ers hietancr Fasscrgiwecnst.chirsteiwalid elmwfiichiige wBedtad dteil der Knochenm isse
ist. Das Kollagen codierende Gen tragt die Bezeichnung COL1A1. Es besteht aus mehreren Introns und Exoi.s.
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Abb. 1: Stammbaum einer Familie< it Ol

Tab. 1: Mutationen im Gen COL1A1 (Auswahl)

Exon 22
gesunde Person |3 ... AGC CGU GGU UUC @CU GGC G A GAU GGU GUU GCU GGU CCU AAG ... 5
Patient Y 3’ ... AGC CGU GGU UUC UGE, CGenG \ UGG UGU UGC UGG UCCUAAG ... 5
Exon 47
gesunde Person |3 ... GGU CCC UCU € A GCC UCU GGU CCU GCU GGU CCC CGA ... 5
Patientin X 3’ ... GGU CCC UCU GG+ $3CC U GGU CCU GCU GGU CCC UGA ... &
Aufgaben
1. Analysieren Sie den Sté nmhkf.um und entwickeln Sie eine Hypothese Uber den Vererbungsmodus der
Krankheit!
2. Uberpriifen Sie ['e Hypou. " mit begriindeter Angabe der Genotypen an Ihnen besonders geeignet

erscheinenden & zllen de | Familienstammbaumes! SchlieRen Sie alternative Erbgénge aus!
3. Analysieregii= dic Rasdnsequenzen in Tabelle 1! Charakterisieren Sie die Mutationen! Leiten Sie die Folgen
der Mutal onen. ' das Genprodukt Kollagen ab!

erste zweite dritte
Base Base Base
5'-Ende | U c A G 3-Ende
Phe Ser Tyr Cys U
U Phe Ser Tyr Cys o]
Leu Ser (Stopp) (Stopp) A
Leu Ser (Stopp) Trp G
Leu Pro His Arg U
c Leu Pro His Arg Cc
Leu Pro Gin Arg A
Leu Pro Gin Arg G
lle Thr Asn Ser U
A lle Thr Asn Ser C
lle Thr Lys Arg A
Met (Start) Thr Lys Arg G
Val Ala Asp Gly u
G Val Ala Asp Gly C
Val Ala Glu Gly A
Val Ala Glu Gly G
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