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Vorwort

Liebe Schiilerin, lieber Schiiler,

der vorliegende Band 1 sowie Band 2 dienen als zuverlissige und praxisnahe
Begleiter bei allen wesentlichen Inhalten der Biologie in der Oberstufe. Ob fiir
anstehende Klausuren oder zur Vorbereitung auf das Abitur — in diesem Band
finden Sie fundiertes Fachwissen und vielfiltige Ubungsmaterialien, um die
Themen Genetik und Gentechnik, Evolution und Verhaltens6kologie zu
verstehen und Aufgaben dazu sicher zu meistern.

Zum Aufbau dieses Buches:

In den Kapiteln werden zunichst alle entscheidenden Fachbegriffe und
Zusammenhinge erklirt, sodass Sie den Unterrichtsstoff wiederholen
oder auch selbststindig erarbeiten konnen.

Viele Abbildungen und sorgfiltig ausgewihlte Beispiele veran-
schaulichen den Lernstoff.

Die wichtigsten Begriffe und Zusammenhinge finden Sie in n
farbigen Kisten.

Zusammenfassungen am Ende jedes Lernbereichs erméglichen eine
schnelle Uberpriifung des Gelernten.

Zu jedem Kapitel gibt es zahlreiche Aufgaben mit ausfiihrli-

chen Losungen, damit Sie Ihren Lernerfolg selbststindig iiberprii-
fen konnen.

Themenbereiche, die nur fiir das erhhte Anforderungsniveau bzw. den
Leistungskurs/das Leistungsfach relevant sind, erkennen Sie durch einen
farbigen Balken am Seitenrand.

Das ausfiihrliche Stichwortverzeichnis bietet Thnen einen raschen Uber-
blick und den sicheren Zugriff auf relevante Informationen.

Zu ausgewihlten Themenbereichen gibt es hilfreiche Lernvideos.

Die entsprechenden Stellen im Buch sind mit einem Video-Symbol u
gekennzeichnet. Dort befinden sich QR-Codes, die Sie mit Threm
Smartphone oder Tablet scannen kénnen. Falls Sie keine Méglich-

keit haben, die QR-Codes zu scannen, finden Sie die Lernvideos

auch unter: www.stark-verlag.de

Viel Freude mit diesem Buch und viel Erfolg fiir Ihre Priifungen wiinschen
Thnen die Autorin, die Autoren und der STARK Verlag!
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Thermocycler erméglichen eine automatisierte Vervielfiltigung von Erbmaterial mithilfe der PCR und
spielen damit eine zentrale Rolle in der Genforschung.
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2 # Genetik und Gentechnik

1  Speicherung und Realisierung genetischer
Information

1.1 Aufbau und Struktur der DNA

Die DNA (engl. deoxyribonucleic acid; auch DNS = Desoxyribonukleinsiure)
ist ein grundlegender Baustein des Lebens. Sie enthilt die genetische Infor-
mation eines Organismus und ist verantwortlich fiir die Ausbildung und die
Weitergabe von Merkmalen. Somit bildet sie die Grundlage fiir unser physi-
sches Erscheinungsbild (= Phinotyp) sowie unseren Stoffwechsel und stellt
das Fundament der biologischen Vielfalt dar.

Molekularer Bau der DNA

u Die DNA besteht aus drei Grundbausteinen:

® Phosphatrest (= Phosphorsaurerest): gebundene Phosphorsaure
e Desoxyribose: eine Pentose (Zuckermolekiil mit 5 C-Atomen)
e Organische Basen: Adenin (A), Thymin (T), Cytosin (C), Guanin (G)

Diese drei Grundbausteine zusam- Phosphatrest Nukleotid

men ergeben ein Nukleotid, bei dem
der Phosphatrest tiber das C5-Atom
(5’) und die Base tiber das C1-Atom
(1) der Desoxyribose gebunden ist.
Die Verbindung aus Desoxyribose
und Base nennt man Nukleosid.

Desoxyribose

Abb. 1: Schematische Darstellung eines Nukleotids

Die Basenmolekiile lassen sich in zwei Gruppen einteilen:

e Die Purin-Basen Adenin und Guanin bestehen aus einem Doppelringsys-
tem (zwei verbundene stickstoffhaltige Ringe).

e Die Pyrimidin-Basen Thymin und Cytosin besitzen ein Einfachringsystem
(ein einzelner stickstoffhaltiger Ring).

Die DNA liegt in Form von langen
Ketten aus Nukleotiden vor, die
Polynukleotidstrange genannt wer-
den. Die Verbindung zwischen den
Nukleotiden erfolgt iiber den Phos-
phatrest des einen Nukleotids zum  Abb. 2: Schematische Darstellung eines
C3-Atom der Desoxyribose des Polynukleotidstrang-Ausschnitts
nichsten Nukleotids.
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n In der Reihenfolge der am Phosphat-Desoxyribose-Riickgrat ansetzenden Basen ist die
genetische Information verschliisselt.

Aufgrund der beschriebenen Verkniipfung sind die zwei Enden des Polynukle-
otidstrangs nicht gleich, sondern es gibt ein 5’-Ende und ein 3’-Ende. Der
Strang weist also eine Polaritdt auf. Da die Verkniipfung mit dem nichsten
Nukleotid nur am C3-Atom moglich ist, kann die DNA nur vom 5'- zum 3'-
Ende verlingert werden.

Phosphat-
Riickgrat

Abb. 3: DNA-Struktur und
komplementire Basenpaarung

Die DNA besitzt dariiber hinaus folgende Baumerkmale:

e Sie besteht aus zwei miteinander verbundenen Polynukleotid-Stringen,
die eine Spirale bilden. Diese Struktur wird als Doppelhelix bezeichnet.

e Die Basenpaarung zwischen den Stringen erfolgt nach spezifischen Re-
geln: Adenin paart immer mit Thymin (A-T), wiahrend Guanin mit Cytosin
paart (G-C). Grund hierfiir ist die Ausbildung von Wasserstoffbriicken
(H-Briicken) zwischen den Basen. Zwischen Adenin und Thymin werden
zwel H-Briicken ausgebildet, zwischen Guanin und Cytosin drei. Diese
komplementire Basenpaarung nach dem Schliissel-Schloss-Modell
sorgt fiir die Stabilitit der DNA-Struktur.

e Die beiden Stringe der DNA verlaufen in entgegengesetzter Richtung, man
sagt, sie sind antiparallel zueinander angeordnet. Der eine Strang verliuft
von 5 nach 3’, der andere von 3’ nach 5.
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Die Struktur der DNA:

e Primarstruktur: Polynukleotidstrang

e Sekundarstruktur: zwei tiber H-Briicken verbundene Polynukleotidstrange
e Tertidrstruktur: Doppelhelix aus den beiden Polynukleotidstrangen

Die Struktur der DNA ermdglicht es, die genetische Information zu speichern,
abzulesen, zu replizieren und an nachfolgende Generationen weiterzugeben.

Arbeits- und Transportform der DNA

Bei Prokaryoten liegt die DNA frei im Zytoplasma vor, bei Eukaryoten ist sie
im Zellkern zu finden und von der schiitzenden Kernhiille (innere und dufse-
re Kernmembran) umgeben. Bestimmte Abschnitte auf der DNA sind fiir die
Expression spezifischer Proteine verantwortlich, die zur Ausprigung bestimm-
ter Merkmale fithren. Diese DNA-Abschnitte nennt man Gene.

Zwei-Chromatid-
Chromosom

Telomer: Bereich am Ende

Zellkern
kurzer Chromosomenarm

Zentromer: Bereich, in dem die Schwester-
chromatiden zusammengehalten werden

langer Chromosomenarm

Chromatinfaden Nukleosomenkette

Schwester-
chromatiden

Histon
DNA-Doppelstrang 9

e TS

Abb. 4: Struktur eines Chromosoms und Kondensation der DNA

A

Die DNA ist um spezielle Proteine, die sogenannten Histone, gewickelt (siehe
ADb. 4). Diese Struktur bezeichnet man als Nukleosomenkette. Durch weite-
res Aufwinden der Nukleosomkette entsteht der ca. 30 nm dicke Chromatin-
faden, der schlieSlich weiter zum Chromosom aufgewunden wird.
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Die DNA liegt in der Zelle in der Regel in ihrer Arbeitsform als wenig dicht gepacktes
Molekiil vor, dem Chromatinfaden. Findet eine Zellteilung statt, kondensiert (verdichtet
sich, spiralisiert sich) das genetische Material weiter zu vollstdndig kondensierten
Chromosomen, der Transportform der DNA.

In der Arbeitsform konnen die in der DNA gespeicherten Informationen abge-
lesen werden. Die Transportform ermoglicht es, das genetische Material bei
der Zellkernteilung (siehe S.43f.) gleichmifig auf die beiden entstehenden
Tochterzellen aufzuteilen.

1.2 DieRNA

Die RNA (Ribonukleinsdure) ist wie die DNA als Polynukleotidstrang auf-
gebaut, weist jedoch einige Unterschiede auf.

DNA RNA
Lange in der Regel sehr lang deutlich kiirzer
Struktur Doppelstrang Einzelstrang
Zucker Desoxyribose Ribose
Basen A CGT A,CGU

— Uracil (U) statt Thymin (T)
— Uracil paart wie Thymin mit Adenin

Aufgabe genetischer Informationsspeicher o rRNA, tRNA, mRNA
— Proteinbiosynthese (siehe S. 6 ff.)
o Antisense-RNA
— Genregulation (siehe S.29f.)
o tracrRNA, crRNA
— CRISPR/Cas-System (siehe S. 71 ff.)

Tab. 1: Vergleich von DNA und RNA

In der Regel liegt die RNA als Einzel-
strang vor. Da sie durch komplementire
Basenpaarung in sich selbst gefaltet sein
kann, kénnen jedoch verschiedene
raumliche Strukturen entstehen (Sekun-
darstrukeur). Eine solche Struktur ist die
Haarnadelstruktur, bei der sich der
RNA-Strang zu einer Schleife faltet.

Abb. 5: Schematische
Darstellung der Haarna-
delstruktur
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1.3 Der genetische Code und die Proteinbiosynthese

Die DNA enthilt die gesamte genetische Information eines Lebewesens, die
definiert, wie im Prozess der Proteinbiosynthese aus einem Gen tber die
mRNA (messenger- oder Boten-RNA) Aminosdureketten, also Proteine, auf-
gebaut werden. Dieser Vorgang wird auch als Genexpression bezeichnet.
Viele der Proteine wirken als Enzyme, die biochemische Reaktionen im Kér-
per katalysieren. Ein Mensch besitzt etwa 25.000 Gene, die fir die unter-
schiedlichsten Proteine bzw. Enzyme codieren. Diese Proteine bzw. Enzyme
sind entscheidend fiir die Auspriagung von Merkmalen, da sie Struktur und
Funktion von Zellen und Geweben beeinflussen.

Nur wenn in der Zelle ein bestimmtes Protein bzw. Enzym benotigt wird, wird
der entsprechende DNA-Abschnitt abgelesen.

DNA-Abschnitt| Transkription Translation Protein | Wirkung
> [ mRNA | > | ¢ >
(Ger) (Enzym) (Katalyse)

Abb. 6: Vereinfachte Darstellung des Wegs vom Gen zum Merkmal

u Die Proteinbiosynthese kann in zwei Schritte unterteilt werden:
e Transkription: Umschreiben der Basensequenz des DNA-Abschnitts in die Basen-
sequenz der mRNA.
e Translation: Ubersetzung der Basensequenz der mRNA in die Aminosiuresequenz
eines Proteins.

Der genetische Code

Der genetische Code ist die Grundlage fiir die Speicherung der genetischen In-
formation in der Basensequenz der DNA und fiir die Ubersetzung dieser Ba-
sensequenz in die Aminosduresequenz eines Proteins. Der Code besteht
aus Basen-Tripletts, also Dreiergruppen von Basen, die Codons genannt

werden. Die Codons entsprechen entweder einer Aminosidure, einem Start-
oder einem Stopp-Signal.

u Der genetische Code hat folgende Merkmale:
e Triplett-Code: Immer drei Basen (Tripletts) codieren fiir eine Aminosaure.
e kommafrei: Tripletts sind nicht durch Trennzeichen voneinander abgegrenzt. Die
Basensequenz wird durchgehend abgelesen.
e iiberlappungsfrei: Alle Tripletts schlieRen liickenlos und ohne Uberlappungen aneinan-
der, wobei jede Base immer nur Bestandteil eines Tripletts ist.
e degeneriert: Mehrere Codons konnen fiir dieselbe Aminosaure codieren.
— 64 (43) verschiedene Kombinationsméglichkeiten der 4 verschiedene Basen fiir nur
20 verschiedene Aminosauren (sowie Start- und Stopp-Signale).
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e universell: Bei fast allen Organismen werden dieselben Aminosduren von den gleichen
Basentripletts verschliisselt.

Die Vorlage fiir die Proteinbiosynthese ist der Matrizenstrang (auch: codoge-
ner Strang) der DNA.

Codon

L5 Matrizenstrang
D-\I ] (codogener Strang)

AjAHWMCHWANAMK@m )
o - @A A N @Y AN A e

(nicht-codogener

Transkription Strang)
Codon P .

mc&ctaCQmﬁmcmcﬁﬁ
> Translation ‘

AS-Se-

quenz "*° @ @ @ @ @ "

Abb. 7: Umsetzung der genetischen Information; AS = Aminoséure

Bei der Transkription wird nur der in 3'—5’-Richtung verlaufende Matrizen-
strang abgelesen und anhand dieser Vorlage die mRNA gebildet. Die mRNA
wird dann bei der Translation in 5'— 3’-Richtung in die Aminosiuresequenz

ibersetzt.

Mithilfe der Codesonne (Abb.8) oder von Code-Tabellen lisst sich die
Translation der Basensequenz der mRNA in die Aminosduresequenz leicht
nachvollziehen.

3I
Alanin Arg |Arginin
Asparagin Asp |Asparaginsdure
Cystein GlIn |Glutamin

Glutaminsdure ~ Gly |Glycin

Histidin lle |Isoleucin
Leucin Lys |Lysin

t| Methionin Phe |Phenylalanin
Prolin Ser |[Serin
Threonin Trp |Tryptophan
Tyrosin Val |Valin

A Start-Codon
e Stopp-Codon

Abb. 8: Codesonne
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Aufgaben

Ein Elternpaar hat sowohl eine Tochter als auch einen Sohn. In der Familie liegt
eine autosomal-dominant vererbte Erkrankung vor. Der Vater ist genoty-
pisch heterozygot fiir das Erbleiden, wihrend seine Frau phéanotypisch ge-
sund ist.

a Erkliren Sie die im Text farbig markierten Begriffe autosomal, dominant,
heterozygot und phinotypisch.

b Erstellen Sie zwei mogliche Stammbzume fiir diese Familie.

Die folgenden Stammbiume zeigen zwei unterschiedliche Erbgangtypen.
O [] merkmalsfrei
© I Merkmalstriger
3 4 5 6 7

*8 0

10 1

10
Stammbaum A Stammbaum B

a Leiten Sie begriindet ab, um welchen Erbgangtyp es sich jeweils handelt.

b Geben Sie jeweils alle moglichen Genotypen der Personen an.

Eine Familie ist von einem X-chromosomal-rezessiven Erbleiden betroffen.
Erkliren Sie den Begriff Konduktor.

b Leiten Sie aus der Abbildung rechts begriindet ab, bei
welchen der weiblichen Personen es sich um Konduk-
torinnen handelt bzw. handeln konnte.

Der US-amerikanischer Mikrobiologe Robert GUTHRIE entwickelte um 1960
einen bakteriellen Hemmtest zur Fritherkennung der angeborenen Stoffwech-
selstérung Phenylketonurie (PKU).

a Beschreiben Sie mithilfe von Material 1 die Ursache der erblichen Stoff-
wechselerkrankung Phenylketonurie.

b Entscheiden Sie anhand der Informationen in Material 2, ob der GUTHRIE-
Test theoretisch auch als Heterozygotentest genutzt werden konnte.
Nehmen Sie aus ethischer Sicht Stellung zu dem beschriebenen Verfahren.
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72

¢ Ordnen Sie mithilfe von Material 1 den drei Geschwistern im Material 3
die Genotypen AA, Aa und aa begriindet zu.

Material 1
Enzym- Thyroxin
mangel
Abbauvon — Phenylalanin —\— Tyrosin Homogentisinsdure — CO,+H,0
Nahrungseiweif3
Melanin
Phenylbrenztraubenséure Adrenalin

(Phenylketon)

Material 2

Der GUTHRIE-Test ist ein Verfahren im Neugeborenen-Screening zur Frither-
kennung von Phenylketonurie (PKU). Dazu werden einem Neugeborenen aus
der Ferse einige Tropfen Blut entnommen und im Labor auf einen Nihrboden
mit dem Hemmstoff 2-Thienylalanin aufgetragen. 2-Thienylalanin hemmt das
Wachstum von Bacillus-subtilis-Bakterien, mit denen der Nihrboden beimpft
wurde, solange kein oder nur wenig Phenylalanin vorhanden ist. Die Wirkung
des Hemmstoffs wird durch die Anwesenheit von Phenylalanin aufgehoben.
Kann die Bakterienkultur um die Blutprobe herum wachsen, lisst dies auf
erhohte Phenylalaninwerte im Blut schliefSen. Anhand der Gréf3e des Bakteri-
enhofes kann sogar die ungefihre Konzentration von Phenylalanin im Blut ab-
geschitzt werden. Beim GUTHRIE-Test handelte es sich um eine biologische
Nachweismethode, die relativ fehleranfillig ist.

Material 3

In einer Familie tritt die autoso- 41

mal-rezessiv vererbte Stoff- o

wechselkrankheit PKU auf. Drei %‘ 5 37 Geschwisterkind 1
Geschwistern wurde eine iden- % =

tische Menge der Aminosiure g 8E 2 ——
Phenylalanin verabreichtund ~ § % Geschwisterkind 2
anschliefSend in gewissen Ab- g St ° Geschwisterkind 3
stinden Blut abgenommen. Das ~

Diagramm zeigt die jeweilige 0" 1 32 3 4 5 6 7 8 9 10
Tyrosinkonzentration in ihrem Zeit [h]

Blutplasma.

Die folgende Abbildung zeigt die Elektrophorese-Gels zweier DNA-Sequen-
zierungen nach der klassischen Kettenabbruchmethode nach SANGER mit vier
getrennten Ansdtzen.
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gesunde Person erkrankte Person
G A T C G A T C
© — — ©

a Stellen Sie den Ablauf der klassischen Kettenabbruchmethode in Form
eines Fliefsdiagramms dar.

b Erkliren Sie das Zustandekommen des Bandenmusters bei der Gelelektro-
phorese.

¢ Werten Sie die Bandenmuster aus und formulieren Sie eine Hypothese fiir
die genetische Ursache der bei der erkrankten Person vorliegenden Erb-

krankheit.

Ein junges Paar sucht eine genetische Beratungsstelle auf. Sie haben einen Kin-
derwunsch und wollen Informationen, da in der Familie der jungen Frau so-
wohl bei einem ihrer beiden Briider als auch bei ihrer GrofSmutter miitterli-
cherseits die Krankheit Chorea Huntington aufgetreten ist. Thre 42-jihrigen
Eltern leiden nicht an Chorea Huntington.

Bei Chorea Huntington handelt es sich um eine unheilbare, autosomal-domi-
nant vererbte Erkrankung infolge eines defekten Huntingtin-Gens. Dadurch
wird bei den Betroffenen ein fehlerhaftes Eiweif$ gebildet. Erste Symptome
treten meist im Alter von 40 bis 50 Jahren auf. Die Krankheit verliuft todlich.

Die Mutation im Huntingtin-Gen fithrt dazu, dass in einem spezifischen
DNA-Abschnitt das Basen-Triplett CAG, das sich bei Gesunden etwa 16- bis
20-mal wiederholt, bei Erkrankten mehr als 40-mal vorliegt.

a Ermitteln Sie den Familienstammbaum der beschriebenen Familie. Leiten
Sie ab, ob zur Risikoabschitzung weitere Untersuchungen notig sind.

b Begriinden Sie, mit welcher Methode der DNA-Analytik eine weitere Ge-
sundheitspriifung durchgefithrt werden konnte.

¢ Bewerten Sie den Wunsch des jungen Paares nach einem Gentest.
Beriicksichtigen Sie dabei auch ethische Probleme, die sich hinsichtlich der
Eltern der jungen Frau ergeben.
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74 STR-Analysen im Rahmen des genetischen Fingerabdruckes werden nicht nur

75

in der Kriminalistik, sondern auch bei Vaterschaftstests angewandt.

a Beschreiben Sie die Durchfiihrung der STR-Analyse und erldutern Sie das
Verfahren im Rahmen eines Vaterschaftstests.

b Leiten Sie aus dem folgenden Ergebnis einer STR-Analyse den Vater des
Kindes ab.

Kind Mutter Kandidat 1 Kandidat 2

Eine Elternpaar, dessen 1.Kind an einer Erbkrankheit leidet, sucht eine Bera-
tungsstelle auf. Bei der genetischen Familienberatung wird der Familie zur In-
vitro-Fertilisation mit anschlief3ender Priimplantationsdiagnostik geraten.

a Beschreiben Sie den Ablauf der Behandlung anhand der Abbildung.

b Erliutern Sie, warum die Priimplantationsdiagnostik ethische umstritten
ist.

o
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Eine eindeutige Zuordnung ist nur nach dem Ausschlussprinzip moglich.

Das Kind mit der Blutgruppe AB muss zum Paar 3 gehoren, da bei A und B
Kodominanz vorliegt und diese Allele nur von Paar 3 vererbten werden kon-
nen — Genotypen Paar 3: AO oder AA und BO oder BB.

Das Kind mit der Blutgruppe A konnte den Genotyp AA oder AO haben, da A
dominant gegentiber 0 ist, und somit von Paar 2 oder 3 abstammen. Da Paar 3
jedoch schon ein Kind zugeordnet wurde, bleibt nur noch Paar 2 {ibrig — Ge-
notypen Paar 2: AB und 00.

Das Kind mit der Blutgruppe B konnte den Genotyp BB oder BO haben und
somit von den Paaren 2, 3 oder 4 abstammen, da B dominant gegentiber O ist.
Den Paaren 2 und 3 wurde jedoch schon ein Kind zugeordnet, weshalb hier
nur Paar 4 infrage kommt — Genotyp Paar 4: BO oder BB und BO oder BB.

Das Kind mit der Blutgruppe O muss den Genotyp 00 haben und folglich zum
Paar 1 gehoren. Zwar wiren auch die Paare 3 und 4 mdglich, diese sind aber
bereit zugeordnet — Genotypen Paar 1: 00 und 00.

a Vater: AO Mutter: BO beide Kinder: 00

b Phinotypen der Eltern:
e Mutter: Rhesus-negativ, sonst wire die Rhesusunvertriglichkeit beim
dritten Kind nicht moglich
e Vater: Rhesus-positiv, da sonst kein Kind Rhesus-positiv sein konnte

Phinotypen der Kinder:

e Von den ersten beiden Kindern muss eines Rhesus-positiv sein, da bei
dessen Geburt die Mutter Anti D-Antikorper gebildet hat.

e Das andere Kind muss Rhesus-negativ sein, da sonst die Rhesusunver-
traglichkeit schon bei der zweiten Geburt aufgetreten wire.

e Das dritte Kind muss Rhesus-positiv sein, da bei ihm die Rhesusunver-
traglichkeit auftritt.

a autosomal: Als autosomal bezeichnet man einen Erbgang, wenn die be-
treffenden Allele auf den 22 Kérperchromosom-Paaren liegen.
dominant: Bei der Vererbung von Krankheiten spricht man von einem
dominanten Erbgang, wenn sich die Krankheit bereits bei Vorliegen eines
veranderten Allels ausprigt.
heterozygot: Von Heterozygotie ist die Rede, wenn die beiden Allele eines
Gens unterschiedlich sind.
phinotypisch: Jedem Merkmal des Erscheinungsbildes, auch Phanotyp ge-
nannt, liegen im Genotyp zwei Allele zugrunde.
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b mogliche Stammbiume:

O

Aa aa Aa aa Aa aa Aa aa
Aa aa aa a Aa Aa aa Aa

a

69 a Stammbaum A: Nachdem das Merkmal in jeder Generation auftritt, kénn-
te es sich um einen dominanten Erbgang handeln. Dass beide Geschlechter
betroffen sind, spricht fiir eine autosomale Vererbung.

Der Erbgang kann nicht X-chromosomal bedingt sein, da der erkrankte Va-
ter (Person 7) eine gesunde Tochter 10 hat. Bei einer X-chromosomalen
Vererbung miisste die Tochter auch betroffen sein, da ihr Vater ein X-Chro-
mosom mit dem krankheitsauslésenden Allel an sie weitergibt. AufSerdem
kann der Erbgang nicht autosomal-rezessiv sein, da die merkmalstragenden
Personen 6 und 7 ein gesundes Kind (Person 10) haben.

Es handelt sich folglich um einen autosomal-dominanten Erbgang.

Stammbaum B: Nachdem das Merkmal nicht in jeder Generation auftritt,
konnte es sich um einen rezessiven Erbgang handeln. Dass beide Ge-
schlechter gleich hiufig betroffen sind, spricht fiir eine autosomale Verer-
bung.

Der Erbgang kann nicht X-chromosomal bedingt sein, da der merkmals-
freie Vater 8 mit seiner ebenfalls merkmalfreien Partnerin 7 eine phinoty-
pisch erkrankte Tochter 10 hat. Der Erbgang kann aus diesem Grund auch
nicht autosomal-dominant sein, da in diesem Fall entweder die Mutter 7
oder der Vater 8 der Merkmalstragerin 10 auch betroffen sein missten.

Es handelt sich folglich um einen autosomal-rezessiven Erbgang.

b Legende: a=normales Allel A = mutiertes Allel

Stammbaum A:
Person 1: Aa Person 2: aa Person 3: Aa Person 4: Aa Person 5: aa
Person 6: Aa Person 7: Aa Person 8: Aa/AA  Person 9:Aa/AA  Person 10: aa

Person 11: Aa/AA

Stammbaum B:
Person 1:aa Person 2: Aa Person 3: AA/Aa  Person 4: Aa Person 5:aa

Person 6: Aa Person 7: Aa Person 8: Aa Person 9: aa Person 10: aa

70 a Als Konduktor bezeichnet man eine beziiglich eines Merkmals genotypisch
heterozygote, aber phinotypisch gesunde Person, die das betroffene Allel
jedoch an ihre Nachkommen weitergeben kann.
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b Die Mutter (Person 1) muss eine Konduktorin

sein, da ihr Sohn (Person 3) ansonsten kein
Merkmalstriger sein konnte. Die Tochter (Perso-

XaXa | XaY
nen 4 und 5) kénnten ebenfalls Konduktorinnen a % é)

sein, da sie das betroffene X-Chromosom von

) . ) XY XaXo/XaXa XaXo/XaX
ihrer Mutter geerbt haben kénnten. Mit der sel- ¢ ATRITATA TATRITATA

ben Wahrscheinlichkeit sind sie aber auch homo-
zygot gesund.

Die Ursache fiir Phenylketonurie (PKU) liegt in einem fehlenden Enzym
des Phenylalanin-Stoffwechsels. Das beim Abbau von Nahrungseiweifs an-
fallende Phenylalanin kann dadurch nicht in Tyrosin umgewandelt werden.
Stattdessen wird Phenylbrenztraubensiure gebildet.

Bei Heterozygotentests handelt es sich um biochemische Nachweismetho-
den, mit denen das Vorliegen eines phinotypisch unauffilligen rezessiven
Allels im Labor nachgewiesen werden kann. Da bei heterozygoten PKU-
Merkmalstrigern wahrscheinlich eine geringere Enzymmenge gebildet
wird als bei gesunden Personen, ist es wahrscheinlich, dass ihr Blut eine er-
hohte Phenylalaninmenge enthilt, die ein Bakterienwachstum erméglicht.
Folglich konnte der Test auch zum Nachweis heterozygoter Genotypen ge-
eignet sein. Da der Test allerdings, wie im Material erwihnt, fehleranfallig
ist, ist fraglich, ob er in diesen Fillen zuverlissig anschlagen wiirde.

Aus ethischer Sicht ist das frithzeitige Erkennen (Wert: Fortschritt) und da-
mit der frihzeitige Behandlungsbeginn (Wert: Gesundheit) vorteilhaft. Ar-
gumente gegen den Test konnten sein, dass einem Neugeborenen ohne
dessen Einwilligung (Wert: Recht auf Selbstbestimmung) durch einen Ein-
griff (Wert: Gesundheit) Blut entnommen wird.

Geschwisterkind 3 muss PKU-krank sein und damit den Genotyp aa auf-
weisen, da die verabreichte Phenylalanin-Menge nicht in Tyrosin umge-
wandelt wird.

Da die verabreichte Phenylalanin-Menge schnell in Tyrosin umgewandelt
wird, muss Geschwisterkind 1 homozygot gesund sein und damit den
Genotyp AA aufweisen.

Geschwisterkind 2 muss heterozygot sein und damit den Genotyp Aa
aufweisen, da die verabreichte Phenylalanin-Menge in Tyrosin umgewan-
delt wird, wenn auch langsam.

DNA-Probe entnehmen — vervielfiltigen mittels PCR — Matrizenstringe
gewinnen — Aufteilen in vier Ansitze mit jeweils Primern, DNA-Polyme-
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