science-live-learning

Lernwerkstatt Biologie Sek Il
SLL 420

Il Wie entsteht die Glasknochenkrankheit?

Die Glasknochenkrankheit (Osteogenesis imperfecta, Ol) ist eine erbliche Entwicklungsstérung des Bindegewebes und
des Skeletts. Die Knochen der betroffenen Personen reifen vor allem bei Kindern und Jugendlichen nicht vollstandig
aus. Sie weisen im Rontgenbild eine glasige Struktur (Name) auf und brechen leicht. Das Krankheitsbild kann
unterschiedlich stark au¢ . 2prag. sein. In Deutschlal d leiden etwa 6.000 Personen an[ler Krankheit. Dies bedeutet, auf
100.000 Geburten komn =i \vie | s {iebe ktrofer 2 Nfugehol fne

Ursache der Glasknoch( nk aj kb :it sind| rersciindé nel vidwauol en. Sic¥ib eiiuna hé gi; voiicinander dazu, dass
Organismus Kollagen nitht U1 ausreaabgideaingaaunda@aallat hasstlilt. aliagen icmelinfalerbildendes Protein/ das
die Elastizitadt und Stabilitdt verschiedener Kérpergewebe sicherstellt und ein wichtiger Bestandteil der Knctheni. \sse
ist. Das Kollagen codierende Gen tragt die Bezeichnung COL1A1. Es besteht aus mehreren Introns und Exons

OMe] ¢

Abb. 1: Stammbaum einer Familie ¢t O1

Tab. 1: Mutationen im Gen COL1A1 (Auswahl)

Exon 22
gesunde Person 3 ... AGC CGU GGU UUC CCU GGC GCA({3AL 75U G! U GCU GGU CCU AAG ... 5
Patient Y 3’ ... AGC CGU GGU UUC UGG CGC AGA L 3G L W GCUGGUCCUAAG .. 5
Exon 47 N
gesunde Person 3’ ... GGU CCC UCU GGA GCC UCL =GU CCu GCU GGU CCCCGA ... 5
Patientin X 3’ ... GGU CCC UCU GZA GCC UCU G ) CCU GCU GGU CCC UGA ... 5
Aufgaben
1. Analysieren Sie den Stammbaum und €. % Ckeln Sie eine Hypothese Uber den Vererbungsmodus der

Krankheit!

2. Uberpriifen Sie Ihre Hyp{sthes "mit begriindeter Angabe der Genotypen an Ihnen besonders geeignet
erscheinenden Stellen ¢ »s¢ ami :nstammbaumes! SchlieRen Sie alternative Erbgange aus!

3. Analysieren Sie di."Caser Jacud.nzen in Tabelle 1! Charakterisieren Sie die Mutationen! Leiten Sie die Folgen
der Mutationen { r das G \nprodukt Kollagen ab! Entwickeln Sie eine Hypothese, warum das Krankheitsbild
unterschiedlich si ik aus epragt sein kann!

4. Entwicke’  Sie wif der Grundlage |hrer gentechnischen Kenntnisse ein Experiment, mit dessen Hilfe die
Mutatior 2 in Exc »22 bzw. 47 nachgewiesen werden kdnnen! Skizzieren Sie die zu erwartenden Ergebnisse!
Erl¢@in Sic die Bedeutung des Ergebnisses fiir das Problem des Vererbungsmodus!

erste zweite dritte
Base Base Base
5-Ende | U Cc A G 3-Ende
Phe Ser Tyr Cys u
U Phe Ser Tyr Cys Cc
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 Gln Arg G
lle Thr Asn Ser U
i 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 Cc
Val Ala Glu Gly A
Val Ala Glu Gly G

www.unterrichtsmaterial-biologie.de © LK-Klausur Genetik






