science-live-learning

Lernwerkstatt Biologie Sek I
SLL @

B Wie lassen sich Unstimmigkeiten zwischen Phénotyp und Karyotyp erklaren? (%)

Das kinderlose Ehepaar B. hat einen Termin in einer Fachklinik fir Reproduktionsmedizin. Herr und Frau B. sind
Mitte dreilig und seit Uber zehn Jahren verheiratet. Ihre Familienplanung sah von Anfang an mindestens zwei
Kinder vor, bisher vergeblich. Von den Reproduktionsmediziner*innen erhoffen sie sich Hilfe und Unterstiitzung
bei der Realisierung ihres Kinderwunsches. Zunachst muss geklart werden, welche biologischen und/ oder
medizinischen Ursachen der bisherigen Kinderlosigkeit zugrunde liegen. Das setzt umfangreiche Untersuchungen
voraus, u. a. das|” -steller von Karyogrammen.

Das Karyogramn von H: n . zegt lngaw? anlieties. Ep kot ~2on Karictio XX fadaelerr und Frau B. noch ihre
Familien und Fre nce roca ¢ or bi ha Aalnde Hi is=ar tt abei hishe d=r- 1 ez reil ** 4 ss Herr B. ein Mann ist.
Er zeigt typische| je: 7 ile hts spe’ fische /e aal »nsvezic 2n vnd | el «strekte er un ' fik' sich als Mann. Herr B.
wird von dem behandelnden Arzt dariiber informiert, dass Manner mit ailesem Karyotyp steril sind.

Phanotyp Karyotyp Karyogramm
- . SRY o
Herr B. | mannlich 46, XX xon. EA )
PQR
xen. &7 X A
Vergleich A W
m . SRY
mannlich X v e T
PAR
xom &4 X AN >
weiblich 46, XX xem A X L DU L )
PAR
X-Chr @ ) = A

Die Chromosomen 1 —22 zeigen nichts Ungewdhnliches. Sie sind deshalb nicht de qeste’ .

Die menschlichen Gonosomen X und Y unterscheider si=i in ihrer Gesamtlange, der Lage des Centromers,
ihrem Bandenmuster, aber vor allem in der-Anzahl ' 'er auf - am Gonosom liegenden Gene. Das X- Gonosom
umfasst etwa 2.000, das Y- Gonosom etwa 85 Cane . Am tEnde des kurzen Gonosomenarms (p-Arm) befindet
sich sowohl beim X- als auch bei </- Gono.»m ¢'. sogenannte pseudoautosomale Region 1 (PAR1) mit
mindestens 24 Genen. Die beiden F\R1 erm 'glichen bei der mannlichen Meiose die Paarung der nicht
homologen Gonosomen und damit ihre re ular="Verteilung auf die Tochterzellen. Zwischen den PAR1 von X- und
Y- Gonosom kommt es regelm#Rig.~u Ci ‘ssing over-Ereignissen und intrachromosomalen Rekombinationen.
Unterbleiben die Paarung ¢er_'.ciden Gonosomen und die intrachromosomale Rekombination bricht die
mannliche Meiose ab. 7.kt inter .alb der PAR1 des Y- Gonosoms liegt das Gen SRY. SRY steht fiir Sex-
determining Region of | 1e Y..Uic Aktivitat dieses Gens fuhrt dazu, dass sich in der 6. bis 8. Schwangerschafts-
woche beim Emb yo Hdoc =2n F.iden und das mannliche Geschlecht ausgepragt wird.

Aufgzhel
. Em.len Sie die folgenden Fachbegriffe: Crossing over, Gonosom, intrachromosomale Rekombination,
r-aryogramm, Karyotyp, Phanotyp!

2. Beschreiben Sie die Auffalligkeiten im Karyogramm von Herrn B.! Benennen Sie den Mutationstyp!

3. Entwickeln Sie zu dem Karyogramm von Herrn B. eine Hypothese, wie es zu der Auffalligkeit gekommen
ist! Beachten Sie, dass Hypothesen begriindete Annahmen sind!

4. Erklaren Sie mithilfe des Textes und lhrer Kenntnisse Uiber die Meiose, wie es zu der Auffalligkeit im
Karyogramm gekommen sein kann! Veranschaulichen Sie Ihre Uberlegungen mithilfe geeigneter
Skizzen!

5. Erklaren Sie den eindeutig mannlichen Phanotyp von Herrn B.!

Quelle: https://www.sciencedirect.com/topics/medicine-and-dentistry/sry-gene
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