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B Wie wird die Ahornsirup-Krankheit beim Menschen vererbt?

Die Ahornsirup-Krankheit

Die ersten Patienten mit Ahornsirup-Krankheit wurden 1954 beschrieben. Es handelte sich um zwei von vier Kindern
einer Familie. Die beicpm betmpfenen Kinder wirkten als Neugeborene lethargschs und zeigten eine ausgepragte
Trinkschwéche. Sie vers ¢ sben'il neshalbydersasstes LebamawophansPar Urimader Kin: ar resiyauffallig nach Ahornsirup
(Name). 1999 wurde die Siibs.al z ¢ otol neagls ve anf vartlith| Uir ¢an,che akie st sch an/ Irinc sruch identifiziert. Diese
Substanz ist auch im Ahrniitupf snihalte 1. Die 4 ha insiup-Kra kheit trit ir allenyel nii chan Grippen mit einer Inzig i
von etwa 1 : 185.000 Lebendgeborenen auf. in kleinen Populationen, in denen es hautig zu Verwandtenghen ki nmt,
kann diese Inzidenz auf 1 : 176 Lebendgeborenen ansteigen.
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Abb. 1: Stammbaum ein/ ' Fa:liiegnit ASK

Energiegewinnung

Die Aminosauren (AS) Leucin, Isoleucin und Valiri gehoidipzu' 'en essentiellen Aminosauren, d. h. der Organismus kann
sie nicht selbst synthetisieren, sie miissen mit der Nc. rung au._ 2nommen werden. Im Organismus werden die drei AS in
die Mitochondrien transportiert und mithilfe eines Enzyi. tomplexes verstoffwechselt. Die Produkte werden anschlielend
in den Zitronensaurezyklus der Dissimilatic 3 eingeschleuc» Mitochondrien sind die ,Kraftwerke" der Zellen. Die in ihnen
ablaufende Dissimilation versorgt den Organi_ mus mit T hergie.
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ALy, 2a: | 2rssUrfw] chselung von Leucin, Isoleucin und Valin -~ Abb. 2b: Verstoffwechselung von Leucin, Isoleucin und Valin
ei gesunden Personen bei ASK-Patienten

«ufgaber
Anc ysieren Sie den Familienstammbaum! Entwickeln Sie eine Hypothese lUber den Vererbungsmodus der
Krd kheit! Uberpriifen Sie lhre Hypothese durch Ermittlung der Genotypen der Familienmitglieder! SchlieRen Sie
andere Vererbungsmodi aus!
Zeigen Sie anhand dieses Familienstammbaumes die Moglichkeiten und Grenzen (2) der klassischen
Humangenetik auf!
3. Beschreiben Sie die Vorgange bei der Verstoffwechselung von Leucin, Isoleucin und Valin bei gesunden und ASK-
Patienten! Erklaren Sie auf dieser Grundlage die Symptome der ASK!
4. Stellen Sie einen Zusammenhang her zwischen den verschiedenen Materialien! Leiten Sie hierfiir eine Hypothese
Uber einen moglichen Zusammenhang zwischen Erbanlagen und Stoffwechselprozessen ab!

Beachten Sie, dass Hypothesen begriindete Annahmen sind!
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