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 Phenylketonurie

Die Aminosäure Phenylalanin wird bei der Verdauung aus den Proteinen der Nahrung frei. Normalerweise wird sie im Organismus zu Tyrosin umgewandelt. Diese Reaktion wird von einem Enzym katalysiert (ermöglicht). Bei der Phenylketonurie ist das Gen defekt, welches für die Herstellung genau dieses Enzyms verantwortlich ist. 

Weil die Umwandlung zu Tyrosin nicht funktioniert, entsteht aus Phenylalanin die Phenylbrenztraubensäure (wurde früher Phenylketon genannt, daher der Name der Krankheit), welche die Entwicklung der Gehirnzellen beeinträchtigt und so zu geistigen Behinderungen führt. Kinder mit unbehandelter Phenylketonurie lernen nur selten das Sprechen. 

In Deutschland werden Neugeborene auf diese Krankheit hin getestet. Wird sie erkannt, so kann eine Diät, die Phenylalanin meidet, die Symptome weitgehend verhindern. 

Aufgaben

1. Lies den Text gut durch und fasse ihn in Stichworten zusammen, so dass du ihn erklären kannst. Erwähne dabei auch die Krankheitssymptome. 

2. Markiere in der Darstellung der Genwirkkette das defekte Gen, von dem im Text die Rede ist. 
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 Albinismus

Die Aminosäure Phenylalanin wird bei der Verdauung aus den Proteinen der Nahrung frei. Normalerweise wird sie im Organismus zu Tyrosin umgewandelt, aus dem wiederum Melanin entsteht. Melanin ist u.a. für die Färbung unserer Haut, unserer Haare und Augen verantwortlich. Wenn wir uns in die Sonne legen, werden wir braun, weil in bestimmten Zellen unserer Haut (Melanocyten) vermehrt Melanin gebildet wird. Es schützt uns vor schädlicher UV-Strahlung.

Die Bildung von Melanin aus Tyrosin wird von einem Enzym katalysiert (ermöglicht). Dieses Enzym ist beim Albinismus nicht funktionstüchtig, weil das Gen, das für seine Bildung verantwortlich ist, defekt ist.

Patienten, die an Albinismus leiden, haben in der Regel sehr helle Haut, helle Haare und rötliche Augen (die Iris ist kaum gefärbt, so dass das die Blutgefäße der Netzhaut das Licht rötlich reflektieren). Sie müssen sich vor zu starker Sonneneinstrahlung schützen. Da das Melanin auch beim Sehvorgang eine Rolle spielt, ist ihre Sehkraft oft eingeschränkt. 

Aufgaben

1. Lies den Text gut durch und fasse ihn in Stichworten zusammen, so dass du ihn erklären kannst. Erwähne dabei auch die Krankheitssymptome.

2. Markiere in der Darstellung der Genwirkkette das defekte Gen, von dem im Text die Rede ist.
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 Kretinismus

Die Aminosäure Phenylalanin wird bei der Verdauung aus den Proteinen der Nahrung frei. Normalerweise wird sie im Organismus zu Tyrosin umgewandelt, aus dem wiederum Thyroxin entsteht, das ein wichtiges Hormon der Schilddrüse ist. Thyroxin ist bei der Regulierung des gesamten Stoffwechsels beteiligt und sorgt u.a. dafür, dass wir immer genug Energie zur Verfügung haben. Bei Kindern regelt es außerdem Wachstum und Entwicklung. 

Die Bildung von Thyroxin aus Tyrosin wird von einem Enzym katalysiert (ermöglicht). Dieses Enzym ist beim Kretinismus nicht funktionstüchtig, weil das Gen, das für seine Bildung verantwortlich ist, defekt ist.

Patienten, die an Kretinismus leiden sind von früher Kindheit an in ihrer geistigen Entwicklung stark gehemmt (frz: crétin: Dummkopf). Auch das Körperwachstum ist stark verlangsamt. Außer durch einen angeborenen Gendefekt kann Kretinismus auch durch Jodmangel ausgelöst werden, da für ein funktionstüchtiges Thyroxinmolekül Jodatome nötig sind. 

Aufgaben

1. Lies den Text gut durch und fasse ihn in Stichworten zusammen, so dass du ihn erklären kannst. Erwähne dabei auch die Krankheitssymptome.

2. Markiere in der Darstellung der Genwirkkette das defekte Gen, von dem im Text die Rede ist. 
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 Alkaptonurie

Die Aminosäure Phenylalanin wird bei der Verdauung aus den Proteinen der Nahrung frei. Normalerweise wird sie im Organismus zu Tyrosin umgewandelt, aus dem bei verschiedenen Stoffwechselvorgängen die Homogentisinsäure (früher Alkapton genannt) entsteht. Diese wird normalerweise von einem Enzym zu Wasser und Kohlendioxid abgebaut. 

Der Abbau von Homogentisinsäure zu H2O und CO2 wird von einem Enzym katalysiert (ermöglicht). Dieses Enzym ist bei der Alkaptonurie nicht funktionstüchtig, weil das Gen, das für seine Bildung verantwortlich ist, defekt ist. 

Bei der Alkaptonurie wird die Homogentisinsäure mit dem Harn ausgeschieden. Sie oxidiert an der Luft und verfärbt sich dabei dunkel (sog. Schwarzharn). Dies bleibt für den Patienten meist ohne gesundheitliche Folgen. Die Homogentisinsäure lagert sich oft auch im Knorpelgewebe der Gelenke ab, was zu Arthritis (Gelenkentündung) führt. 

Aufgaben

1. Lies den Text gut durch und fasse ihn in Stichworten zusammen, so dass du ihn erklären kannst. Erwähne dabei auch die Krankheitssymptome.

2. Markiere in der Darstellung der Genwirkkette das defekte Gen, von dem im Text die Rede ist. 
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