Kinder ohne Tranen —
Leben mit NGLY1-Defizienz
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Die vorliegende ufgabe verkniipft zellbiologische Inhalte (Feinbau der Zelle
und Zellasganellen) molekulargenetischen  Kenntnissen und stellt die

den Kof§ext der beriihrenden Geschichte eines genetisch bedingt
diesem Zusammenhang werden die Notwendigkeit der

apgenetischer Tests fir die moderne Medizin hervorgehoben und
und Schiiler anhand eines konkreten Beispiels deutlich.
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Kinder ohne Tranen — Leben mit NGLY1-
Defizienz

Kompetenzprofil

Niveau: grundlegend, weiterfiihrend

Fachlicher Bezug: Zellbiologie, Genetik

Methode: Klausur (ca. 90 Min.)

Basiskonzepte: Struktur und Funktion, Regelung und
Erkenntnismethoden: beschreiben, vergleichen, Dar
Kommunikation: erkléren, Fachsprache verwend
Reflexion: Folgen beurteilen

Inhalt in Stichworten: Driisenzelle, endoplasnfiitisches
NGLY1, Glykoprotein, Proteinabbau, ERAD,

lorganellen, Enzym
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m Kind ohne Trinen

\L" drei Jahre gedauert. Aber wir haben es gesc
y ' Ich sollte einen Punkt klarstellen: Mein Sohn is
4 am Leben. Trotzdem hat sich herausge
4 Frau Cristina und ich fiir seinen Tod vellantwortlich sin

verandert nach: Matt Might (Ubersetzung Thomas Hiih eines Sohnes zur

Strecke gebracht haben www.2uo.de/moerder-meinegsohnes, 6. Juli 2014

Diese verstorenden Zeilen entstam dem 1m Juli 214 veroffentlichten In-
ternet-Blog ,,Hunting down my son's
2007 geborenen Bertrand. Ab i Lebensmonat fielen seinen El-
tern erstmals seltsam ,,ruckeli f, wenige Monate spiter kam
Bertrands Gehirnentwicklung zumQgillstand, seine Leberwerte waren alar-
mierend schlecht. Die Aggge konnten ni

im Wesentlichen aus einer wissrigen Losung aus
und Kohlenhydraten. Abb. 1 zeigt schematisch verein-
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reinfachtes Schema der ER-assoziierten Degradation (ERAD)
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Aufgaben

1 Ermitteln Sie mithilfe der Codesonne die Aminosiureseque der nicht

mutierten Genabschnitte. Der jeweils obere Strang ist codogen.

A Start-Codon
® Stopp-Codon

den mit mutier® GLY1-Protein zu sehen sind.
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