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Die vorliegende Klausuraufgabe verknüpft zellbiologische Inhalte (Feinbau der Zelle 

und Zellorganellen) mit molekulargenetischen Kenntnissen und stellt die 

Prüfungsinhalte in den Kontext der berührenden Geschichte eines genetisch bedingt 

erkrankten Kindes. In diesem Zusammenhang werden die Notwendigkeit der 

zytologischen Grundlagenforschung für den medizinischen Fortschritt sowie die 

Bedeutung molekulargenetischer Tests für die moderne Medizin hervorgehoben und 

für die Schülerinnen und Schüler anhand eines konkreten Beispiels deutlich. 
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Kinder ohne Tränen – Leben mit NGLY1-

Defizienz 

Kompetenzprofil  
■ Niveau: grundlegend, weiterführend 
■ Fachlicher Bezug: Zellbiologie, Genetik 
■ Methode: Klausur (ca. 90 Min.) 
■ Basiskonzepte: Struktur und Funktion, Regelung und Steuerung 
■ Erkenntnismethoden: beschreiben, vergleichen, Darstellungen verwenden 
■ Kommunikation: erklären, Fachsprache verwenden 
■ Reflexion: Folgen beurteilen 
■ Inhalt in Stichworten: Drüsenzelle, endoplasmatisches Retikulum, Zellorganellen, Enzym 

NGLY1, Glykoprotein, Proteinabbau, ERAD, Genmutation 

Autor: Werner Lingg 

Methodisch-didaktische Hinweise 

Die vorliegende Klausuraufgabe verknüpft zellbiologische Inhalte (Feinbau 
der Zelle und Zellorganellen) mit molekulargenetischen Kenntnissen und 
stellt die Prüfungsinhalte in den Kontext der berührenden Geschichte eines 
genetisch bedingt erkrankten Kindes. In diesem Zusammenhang werden die 
Notwendigkeit der zytologischen Grundlagenforschung für den medizini-
schen Fortschritt sowie die Bedeutung molekulargenetischer Tests für die mo-
derne Medizin hervorgehoben und für die Schülerinnen und Schüler anhand 
eines konkreten Beispiels deutlich.  
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X. 1. 63 
Prüfungen:

Klassenarbeiten

2 Unterrichts-Materialien Biologie Sek. II

M 1 Kind ohne Tränen 

verändert nach: Matt Might (Übersetzung Thomas Hühn) „Wie wir den Mörder meines Sohnes zur 
Strecke gebracht haben“ www.2uo.de/moerder-meines-sohnes, 6. Juli 2014 

Diese verstörenden Zeilen entstammen dem im Juli 2014 veröffentlichten In-
ternet-Blog „Hunting down my son's killer” von Matt Might, dem Vater des 
2007 geborenen Bertrand. Ab dessen dritten Lebensmonat fielen seinen El-
tern erstmals seltsam „ruckelige“ Bewegungen auf, wenige Monate später kam 
Bertrands Gehirnentwicklung zum Stillstand, seine Leberwerte waren alar-
mierend schlecht. Die Ärzte konnten nicht helfen, da sich keine Diagnose als 
zutreffend erwies. Die Eltern waren verzweifelt: „Alle Organe, Leber, Hirn 
und Herz scheinen einen finsteren Wettstreit eröffnet zu haben, mit dem Ziel, 
ihn umzubringen.“  
Ein Symptom fiel besonders auf: Wenn der Junge weinte, flossen keine Trä-
nen. Seine Augen waren oft entzündet, die Hornhaut war vernarbt. Die Ursa-
che dafür scheint in einer extrem seltenen Fehlfunktion des endoplasmati-
schen Retikulums (ER), u. a. der Tränendrüsenzellen, zu liegen.  
Tränenflüssigkeit besteht im Wesentlichen aus einer wässrigen Lösung aus 
Proteinen, Kochsalz und Kohlenhydraten. Abb. 1 zeigt schematisch verein-
facht den Bau einer Drüsenzelle.  
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Abb. 2: Stark vereinfachtes Schema der ER-assoziierten Degradation (ERAD) V
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Aufgaben 

1 Ermitteln Sie mithilfe der Codesonne die Aminosäuresequenzen der nicht 
mutierten Genabschnitte. Der jeweils obere Strang ist codogen. 

Abb. 5: Codesonne 

2 Bestimmen Sie jeweils den Ort und die Art der Mutationen 1 und 2, und 
ordnen Sie sie dem Vater bzw. der Mutter zu. 

3 Beurteilen Sie die Folgen der Mutationen für die Proteine und geben Sie ei-
ne mögliche Begründung dafür an, dass in Abb. 3 (M 3) keine Proteinban-
den mit mutiertem NGLY1-Protein zu sehen sind.  
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