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(D Albinismus

Eine Stérung in der Bildung der dunklen Pigmente (Melanine) fihrt zu schlohweiRen Haa-
ren, einer auffallend hellen Haut, Sehschwache, hoher Lichtempfindlichkeit und erhéhtem
Hautkrebsrisiko, da Melanine einen guten Schutz vor der mutagenen Wirkung von UV-
Strahlen bieten. Dieses als Albinismus bezeichnete Phdnomen kann sowohl bei Tieren als
auch beim Menschen beobachtet werden. Der folgende Stammbaum zeigt das Auftreten
von Albinismusfallen in einer Familie.
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Stammbaum einer Familie mit Fallen von Albinismus

a) Leiten Sie aus dem Stammbaum den hier vorliegenden Erbgang unter Einbeziehung
geeigneter Personen ab, und schlieBen Sie dabei die anderen Erbgangstypen begrin-
det aus!

b) Geben Sie die moglichen Genotypen aller Personen an!

c) Leiten Sie ab, mit welcher Wahrscheinlichkeit ein weiteres Kind des Paares 5/6 von Al-
binismus betroffen sein wird!

d) Erldutern Sie mogliche Einschréankungen der Lebensqualitat bei von Albinismus be-
troffenen Personen!
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(@ widow's Peak

Kit Harington Natalie Dormer

Die Schauspieler Kit Harington und Natalie Dormer sind v. a. durch die erfolgreiche Fern-
sehserie ,Game of Thrones" einem breiten Publikum bekannt, in der beide wichtige Rollen
spielen. Sie haben daruber hinaus jedoch auch ein kérperliches Merkmal gemeinsam, das
man im englischen Sprachraum als Widow’s Peak (,Witwenspitz“) bezeichnet: Gemeint ist
damit ein spitz zulaufender Haaransatz auf der Stirn.

Der folgende Stammbaum zeigt das Auftreten dieses Merkmals in einer Familie.
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Auftreten des spitzen Haaransatzes in einer Familie

a) Leiten Sie aus dem Stammbaum den hier vorliegenden Erbgang unter Einbeziehung
geeigneter Personen ab, und schliel3en Sie dabei die anderen Erbgangstypen begrin-
det aus!

b) Geben Sie fur alle Personen deren mégliche Genotypen an!
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(® Chorea Huntington
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ON CHOREA.
By Georce Husmivoron, M, D.,
Of Pomeroy, Ohio.

read hefore the Meigy and Mason Acndomy of Medi- |
cine b Middleport, Ohio, February 15, 1872 |

Chorea is essentinlly a disense of the ver-
vous system. The name * chorea” is given to
the disease on account of the dancing propeu-
eities of those who are affected by it, and it is |
a very appropriate designation. The disease, |

The upper extremities may be the first
affected, or both simultancously. All the
voluotary muscles sre lisble to be sffected,
those of the face rarely belng exempled,

If the patient attempt to protrude the tongue
it is accomplished with a great deal of diffi-
culty and uocertaioly. The hands are kept
rolling—first the palms upward, and then the
backs. The ehouldera are shrugged, and the
feot and legs kept in perpetual motion; the
toes are turned in, and then everted ; one foot
is thrown across the other, aud then suddenly

as it is commonly seen,is by no means ai withdrawn, and, in short, every conceivable
dangerous or scrious affection, however dis- | allitude and expression is assumed, and so
tressing it may be to the oue suflering from it, | varied and irregular are the motions gone
or to his friends. Its most marked and char- | through with, that a complete deseription of

George Huntington und sein Aufsatz ,,On Chorea” (1872)

Im Jahre 1872 veroffentlichte der damals erst 22-jahrige Arzt George Huntington (USA) in
einer medizinischen Fachzeitschrift seinen kurz zuvor gehaltenen Vortrag ,On Chorea”, in
dem er seine Beobachtungen und Schlussfolgerungen beziglich einer Krankheit schilder-
te, die im deutschen Sprachraum friher als ,Veitstanz” bezeichnet wurde - mittlerweile ist
die Bezeichnung Chorea Huntington Ublich. Huntington kennzeichnete die Krankheit so:

1. Erblichkeit (hereditary nature)
2. psychische Auffalligkeiten und Suizidneigung (insanity and suicide)
3. schwere Symptome erst im Erwachsenenalter (only in adult life)

Obwohl es auch eine - Huntington damals noch nicht bekannte - Form dieser Krankheit
gibt, die bereits in frihen Lebensjahren symptomatisch ist, so ist die klassische Chorea da-

durch gekennzeichnet, dass die aus einer Degeneration der Nervenzellen resultierenden
Symptome - fortschreitender Gedachtnisverlust, unkontrollierbare Bewegungen (,Tanz") -

ayst ewistRanArrasariapamgsechsten Lebensjahrzehnt in Erscheinung treten.

henden Stammbaum den Erb-
gang der Chorea Huntington ab! '
2
4 5

O

b) Erldutern Sie das besondere
Problem, vor dem Personen
stehen, bei deren Vorfahren
Chorea-Huntington-Falle auf-
getreten sind!

1

¢) Mithilfe gentechnischer Me-

thoden (Gensonden) kann der
Chorea-Huntington-Genotyp
heutzutage jederzeit diagnos-
tiziert werden. Begriinden Sie,
warum dies nur auf ausdrtick-
lichen Wunsch der Patienten
erfolgen darf und diese auch
anschlieBend stets psycholo-
gisch begleitet werden!

10

11

Stammbaum einer Familie
mit Fallen von Chorea Huntington
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(@ Rot-Griin-Schwiche

Manche Menschen kdnnen aufgrund einer genetisch bedingten Abweichung in der Kon-
formation der Sehpigment-Proteine in den Farbsinneszellen (Zapfen) der Netzhaut des
Auges bestimmte Farben nicht oder kaum voneinander unterscheiden. Besonders haufig
ist dies bei den Farben Rot und Grun der Fall. Man spricht hierbei von ,Rot-Griin-Schwa-
che”. Mithilfe der von dem japanischen Augenarzt Shinobu Ishihara im Jahre 1917 verof-
fentlichten Testtafeln kann eine Farbsehstdérung diagnostiziert werden (s. Beispiel unten).
Auffallig ist, dass wesentlich mehr mannliche Personen betroffen sind (ca. 9 % aller Man-
ner) als weibliche Personen (ca. 0,8 %). Dies deutet auf eine (mittlerweile nachgewiesene)
gonosomale Vererbung hin; es liegt eine rezessive Genwirkung vor.

Simulation des Farbeindrucks einer Person

Beispiel flr eine Ishihara-Tafel. mit Rot-Griin-Schwéche fiir die Augen eines
Farbtuchtige kénnen eine 74 erkennen. Farbtiichtigen; alle Rot- und Griinténe sind

zu einem Gelbton zusammengefasst.

a) Erkléren Sie, warum weitaus mehr mannliche als weibliche Personen rot-griin-blind
sind! Begriinden Sie, ob dies auch der Fall ware, wenn eine gonosomal-dominante
Vererbung vorlage!

b) Nennen Sie die méglichen Ge-
notypen und Phanotypen der
Eltern eines rot-grin-blinden .——O
Madchens und eines rot-grin-
blinden Jungen!

hung der Genotypen geeigne-
ter Personen, ob der nebenste-
hende Stammbaum der Ver-
erbung der Rot-Grin-Schwa-
che zugeordnet werden kann!

c) Begrunden Sie unter Einbezie- .

Familienstammbaum
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(® Die X-chromosomale Erbkrankheit Glucose-6-Phosphat-Dehydrogenase-Mangel

Glucose-6-Phosphat-Dehydrogenase (G6PD)
ist ein Enzym, das v. a. in Erythrozyten (ro-
ten Blutkdrperchen) eine wichtige Rolle da-
bei spielt, NADPH zu erzeugen, das u. a. als
Antioxidans die im Stoffwechsel anfallenden
aggressiven Oxidantien (z. B. Sauerstoffradi-
kale, Wasserstoffperoxid) reduziert und da-
mit unschadlich macht. Bei G6PD-Mangel
kommt es zur Schadigung und Zerstérung
der Erythrozyten (Hamolyse).

Glucose-6-Phosphat-Dehydrogenase (G6PD)

Das Gen der G6PD befindet sich auf dem X-Chromosom. Es kann in vielfaltiger Weise mu-
tiert sein; derzeit sind etwa 150 verschiedene Mutationen dieses Gens bekannt. Der fol-
gende Stammbaum zeigt das Auftreten von Fallen des G6PD-Mangels in einer Familie.

3 4 5 6 7
8 9 10 11 12
13 ‘ 14
?
Familienstammbaum mit Fallen von G6PD-Mangel < 100
£
a) Leiten Sie aus dem obigen Stammbaum ab, ob G6PD- E
Mangel dominant oder rezessiv vererbt wird! 8 75
o)
b) Geben Sie die moglichen Genotypen der Personen 8, 9, 13 g
und 14 an, und leiten Sie ab, mit welcher Wahrschein- s 50
lichkeit ein Kind des Paares 13/14 betroffen ware! x
€
>
c) Die Analyse der Enzymaktivitat der G6PD in den Erythro- L% 25
zyten der Personen 8, 9 und 13 ergab die in der neben- ®
stehenden Grafik dargestellten Befunde. Ordnen Sie die ®
Werte A bis C je einer der Personen begriindet zu! g 9 —_—

A B C
Aktivitat der G6PD bei 3 Personen
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(® Die Gene fiir Elliptozytose und Rhesusfaktor sind gekoppelt

Bei der Elliptozytose handelt es sich um eine der hau- "
figsten Blutarmut-Erkrankungen; sie betrifft etwa 1
von 5.000 Personen. Die Ursache ist eine durch eine
Mutation bedingte Fehlbildung des Zytoskeletts der
Erythrozyten, die letztlich zu deren langlicher Verfor-
mung fuhrt. Die Zellen sind kaum elastisch, bleiben
beim Durchtritt durch die Milz in dieser hdangen und :
werden dort abgebaut. Blutarmut ist die Folge. Erythrozyten bei Elliptozytose

i

Der Rhesusfaktor ist eine weitere Eigenschaft der Erythrozyten: Je nachdem, ob sich in
deren Zellmembran das Rhesus-Protein befindet oder nicht, ist eine Person rhesus-positiv
(Rh+) oder rhesus-negativ (rh-). Da es genugt, wenn eines der Allele zur Synthese des Rhe-
sus-Proteins in intakter Form vorliegt, um das Protein bilden und in die Erythrozytenmem-
bran einlagern zu kdnnen, ist das Allel fir rhesus-positiv als dominant zu betrachten.

Die Gene fur Elliptozytose und Rhesusfaktor liegen auf demselben Chromosom.

@

1 2
[]

3 Rh+ 4 rh- 5 rh- 6 Rh+
7 Rh+ 8 Rh+ 9 rh-
10 Rh+ 11 Rh+

Familienstammbaum mit Fallen von Elliptozytose
sowie Angabe des Rhesusfaktors einiger Personen
a) Leiten Sie aus dem obigen Stammbaum den Erbgang der Elliptozytose ab!

b) Geben Sie fur die Personen 4, 8 und 11 deren mogliche Genotypen hinsichtlich der
Elliptozytose und des Rhesusfaktors an! Beachten Sie dabei die Kopplung der Gene!

c) Erklaren Sie unter Mitverwendung von Skizzen das Zustandekommen des Genotyps
von Person 11!
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