science-live-learning

Lernwerkstatt Biologie Sek
SLL 20

B Wie wird das Merkmal ,,Adrenogenitales Syndrom" beim Menschen vererbt?

Das adrenogenitale Syndrom (AGS) ist die Ursache fir eine Form der Intersexualitédt. Die Haufigkeit von AGS liegt
weltweit bei ca. 1:12.000 bis 1:13.000. Bei Betroffenen tritt die Pubertéat vorzeitig ein. Haufig wird sie begleitet von
UberméRiger Akne, eine ‘\eigy | J zu starkem Schv itzen sowie einer verstarkten Aus|raguna méannlicher Geschlechts-
merkmale.

Das AGS beruht auf eir :r (tru g | er F Idang ) jer Neaennieri nhasmor = | fortisal fin¢ Alg osteson. Ursachlich fur difse
Bildungsstorung ist in 95 % der Falle eine genetisch bedingte Fehlbilaung des Enzyms 21-Hydroxylase. Dag Enz: | 21-
Hydroxylase kann durch diese Fehlbildung in seiner Funktion eingeschrénkt bis funktionsunféhig sein. die = ei
Substrate des Enzyms 21-Hydroxylase sind Progesteron und 17-OH-Progesteron. Sie reichern sich an_und “=arde.
verstarkt zu Testosteron verstoffwechselt. Testosteron ist das méannliche Geschlechtshormon. Es wird/:n C :anis.jus
aller mannlichen und weiblichen Personen gebildet, bei Frauen in geringerer Konzentration.

Seit 2005 wird in Deutschland im Rahmen des Neugeborenenscreenings am 3. Lebenstag dig| .7-OF. Rrogesteron-
Konzentration im Blut des Sé&uglings ermittelt. So wird abgekléart, ob sich das AGS entwickeln ko. ate. AGS ist heute
medikamentts behandelbar. Die Therapie ist lebenslang erforderlich.
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Abb. 1: Bildung des mannlichen Geschlechtshormor' / Tes’ 'steron aus Vorstufen (stark vereinfacht)
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Abb. 2: Stammbaum einer Familie mit dem Merkmal ,,AGS*

Aufgakan
An: ysieren Sie den Familienstammbaum! Entwickeln Sie eine Hypothese liber den Vererbungsmodus des
werkmals!
Uberpriifen Sie Ihre Hypothese durch Ermittlung der Genotypen der Familienmitglieder! SchlieRen Sie andere
Vererbungsmodi aus!

3. Zeigen Sie anhand dieses Familienstammbaumes die Méglichkeiten und Grenzen (2) der klassischen
Humangenetik auf!

4. Beschreiben Sie die Vorgange bei der Bildung des mannlichen Geschlechtshormons Testosteron bei gesunden und
AGS-Patienten! Verdeutlichen Sie lhre Aussagen mithilfe von Abbildung 1! Erklaren Sie auf dieser Grundlage die
Symptome der AGS sowie die Notwendigkeit einer lebenslangen Behandlung!
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