Genwirkkette 
am Beispiel des Phenylalanin Stoffwechselweges
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Phenylbrenztraubensaure





Aus: Linder21, S. 336

Defekte

(a)  Phenylketonurie: Störung zwischen Phenylalanin und Tyrosin
Schädigung der Gehirnzellen durch Phenylbrenztraubensäure (früher Phenylketon); Neugeborene werden in Deutschland darauf getestet und erhalten notfalls bis zum 10. Lebensjahr eine phenylalaninarme Diät, wodurch die Symptome weitgehend ausbleiben

(b)  Albinismus: Störung zwischen Tyrosin und Melanin
Pigmentlosigkeit, weiße Haut, sehr helle Haare, roten Augen

(c)  Kretinismus: Störung zwischen Tyrosin und Thyroxin
Schilddrüsenunterfunktion und Schwachsinn

(d)  Alkaptonurie: Störung zwischen Homogentisinsäure (früher Alkapton) und nächstem Stoffwechselschritt
die Homogentisinsäure wird mit dem Harn ausgeschieden und wird durch Oxidation dunkel (Schwarzharn); ohne größere gesundheitliche Folgen; lagert sich die Homogentisinsäure im Knorpel der Gelenke ab, kann Arthritis entstehen

