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Methodisch-didaktische Hinweise
Die unterrichtliche Besprechung genetisch bedingter
Moglichkeit, Zusammenhinge zwischen phanotypischen
Strukturen zu untersuchen und aufzuzeigen. Dabej i

zwischen genetischer und phéinotypischer Ebene
merkmalstypischen Eigenschaften zuzuschreiben.
Die klassische Phenylketonurie (PKU) wird
Aminosdure Phenylalanin ausgeldst. Die

schriankte Aktivitdt des Enzyms Phenylalgnin- H) fiihrt dazu, dass Pa-
tienten die Aminosédure Phenylalanin ni en konnen. Unbehandelt
fihrt die Krankheit u.a. zu schwerer

haltensstorungen. Eine strikte Di

alanin von Geburt an ist daher dsslich und verhindert das Auftreten der
Symptome.

In M 1 werden Kennzeichd rsachen der Erkrankung vorgestellt.
Dabei kommt es auch zur A halten der klassischen Genetik bzw. der

PK die Gelegenheit bietet, den Erbgang eines
erteilung von Allelfrequenzen in einer idealen

-Gens sind Thema von M 2. Hier haben die

Prozessen der Transkription und Translation werden in diesem
d vertieft.
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PKU und der Phenylalanin-Stoffwechsel

Phenylketonurie (PKU) ist die hdufigste genetisch bedingte Storu
sdurestoffwechsels. Sie betrifft den Metabolismus von Phenylalani i isen
meist keine oder nur eine eingeschrinkte Aktivitit des E
Hydroxylase (PAH) auf, das die Umsetzung von Phenylalani

iberfiihrt — Tyrosin wird dadurch zu einer essenziellen A
Phenylalanin zu Tyrosin ist im Folgenden vereinfacht skiz:
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Phenylalanin

wird ein Reaktionsweg akti
malerweise nicht beschritten
wird dabei enzymatigah durch T

der betroffenen Neugeborenen und fiihrt u. a. zu neurologischen
schwerer geistiger Behinderung. Wiéhrend der
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Verschiedene Mutationen des PAH-Gens

Das Enzym Phenylalanin-Hydroxylase (PAH) besteht
aus 452 Aminosduren. Das ihm zugrunde liegende
PAH-Gen ist auf dem menschlichen Chromosom 12
lokalisiert (Abb. 1) und umfasst etwa 100
Kilobasenpaare. Die codierenden Abschnitte des
Gens befinden sich auf 13 Exons. Die mRNA des
Gens hat eine Lange von 2680 Nukleotiden.

Fiir das PAH-Gen sind mehrere Hundert Mutatione
bekannt. Die erste Mutation, die gefunden wurde
war ein Basenaustausch von Guanin zu Adeni T
Erkennungssequenz der 5'-SpleiBstelle im Inffon 12
des Gens. Diese Genmutation hatte eine yera
mRNA und letztlich einen Funktionsv
Enzyms zur Folge.

Aufgaben
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