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Priifungen — Miindliche Priifungen

B-Thalassamie-Heilung mit CRISPR/Cas9-Gentherapi
Miindliche Abiturpriifung

Dr. Monika Pohlmann

1 ogtobmopathle ist eine Fehlfaltung des adulten tetrameren Himo-
Mutation im B-Globin-Gen. Die CRISPR-editierte Deletion des En-

eCaktivierung des zuvor stumm geschalteten y-Globin-Gens macht den
Lir dle fetale Himoglobin-Variante HbF (a2y2), die den Patientinnen und Patienten
ichend mit Sauerstoff versorgt.
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Fachliche Hinweise

Thalassamie
Jiingste Daten legen nahe, dass weltweit jz
geboren werden, und etwa 80 bis 90 Mill

inder mit B-Thalassdmie
eines Allels der Krankheit
r betroffene Personen groRe
rungen, da sie eine extreme Be-

konnen wiederholte Bluttra seniiberladung mit lebensbedrohlichen
Komplikationen wie Herzinsuffi en Dysfunktionen und Lebererkrankungen
fuihren. Der Mangel an Bluttran gfen wigderum flhrt zu einer deutlichen Verringerung
der Lebenserwartung

Die hamatologls = ErK osomal-rezessiv vererbt. In Entwicklungslédndern

ist p-Thalassamg @ i’he Krankheit. Fehlende Fritherkennung und geneti-

sche Beratung haDSQgu” altung der Krankheit in der Bevolkerung beigetragen.

In afrikanischen und s&§@atasiatischen Populationen ist die a-Thalassamie weit verbreitet,
assamie éngig in Mittelmeerlandern, Stiidostasien, dem Nahen Osten,

nd Stamerika vorkommt.

h aufgrund unterschiedlicher Mutationen im B-Globin- Gen als B-

en Form der BThalassamle fuhrt. Homozggote Kinder sind bei der Ge-
nd, entwickeln aber nach nur sechs Lebensmonaten schwere Krankheitssymptome.
Entwicklungsstadium flihren Verdnderungen in der Transkriptionsregulation
ymoglobinwechsel zwischen fetalem und adultem Hamoglobin, was zu einer
Stummschaltung der fetalen Globin-Gene fiihrt. Personen mit B-Thalassamie major leiden
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Auf einen Blick &

Aufgaben fiir Schiilervortrag
M1 Die B-Thalassamie — eine genetisch bedingte Bluterkranku
M2 Gentherapie mit der Genschere CRISPR/Cas9

Priifungsgesprach
M3 Priifungsfragen

Erkldrung zu den Symbolen

Dieses Symbol markiert di
befinden sich die Materialien au

enn nicht anders ausgewiesen,

@ schwieriges Niveau
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Aufgaben
1. Erldutern Sie die Krankheitssymptome und
Sie auch die bisherige geografis i

r B-Thalassamie. Beschreiben
ktuelle Tendenzen.
10 Punkte

2. Stellen Sie die Erythropoese sowie die turbesonderheit und Funktion der Erythro-

zyten dar.
8 Punkte
3. Erldutern Sie die molekular oglobin (Abb. 5) und erkléren Sie anhand
der Grafiken, warum der ungegg ch das Hamoglobin HbF synthetisiert und
erst im Laufe einigmmdonate na@ der Geburt das Himoglobin HbA.

9 Punkte
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