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Vorwort

Die vielfach beschriebene ,Llcke“ zwischen Vorkenntnissen aus der Schule und Anfor-
derungen im Studium ist ein Problem, dessen Ursachen komplex sind und dessen Ldsung
erst seit kurzem verstarkt angegangen wird.

Dabei werden unterschiedliche Ideen diskutiert. Zum einen gibt es bereits vielerorts Vor- oder
Briickenkurse fir viele Studiengange —insbesondere denen des MINT-Bereiches. Zum ande-
ren werden flir besonders begabte oder interessierte Schilerlnnen sogenannte Schiler-Uni-
Veranstaltungen angeboten. Ein weiterer Weg diese besonders interessierten Schilerinnen
auf ein Studium vorzubereiten ist die gezielte, fachspezifische Forderung in der gymnasialen
Oberstufe. Das vorliegende Material beschreitet diesen Weg, indem es eine Briicke schlagt
zwischen dem Unterrichtsfach Biologie der gymnasialen Oberstufe und dem Studium der
Medizin, Humangenetik, Molekularbiologie und ahnlicher Fachrichtungen.

Es greift dazu im ersten Teil genetisch bedingte Krankheiten auf und vermittelt entspre-
chendes Wissen in Form abiturahnlicher Probeprifungen mit nachgeschalteten Hinter-
grundinformationen, deren Niveau anschlussfahig an das der ersten Studiensemester ist. Im
zweiten Teil erfolgt die theoretische Vermittlung grundlegender gentechnischer Verfahren.
Im dritten Teil greifen praktische Ubungen zur Gentechnik und Medizin exemplarisch Inhalte
der entsprechenden Studiengange auf. Abgerundet wird das vorliegende Material im vierten
Teil durch exemplarische Prufungsfragen auf Studienniveau.

Viel Erfolg bei der Bearbeitung wiinschen der Kohl-Verlag und

Henning Mertens

Autor

Henning Mertens

Stellv. Schulleiter

Fachlehrkraft fir Biologie und Geographie
Nebelthau-Gymnasium Bremen
Charlotte-Wolff-Allee 12, 28717 Bremen
henningmertens@googlemail.com (privat)
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n Einblick in Erbkrankheiten — von der Abiturpriifung zum medizinischen Wissen

Im ersten Teil dieses Heftes werden Sie anhand dreier Erbkrankheiten vom Abiturprifungsni-
veau zum Niveau medizinischer Grundlagenliteratur geflihrt. Bei allen drei Erkrankungen spielt,
aufgrund der Vererbbarkeit, die Genetik eine zentrale Rolle. Somit Iasst sich anhand dieser Bei-
spiele die Verknlpfung der Medizin, Humangenetik und Molekularbiologie deutlich aufzeigen.

Bitte versuchen Sie zunachst die Aufgabenstellungen ohne Hilfsmittel zu bearbeiten. Da

aber nicht in jedem Bundesland die gleichen Themengebiete beziehungsweise diese nicht mit
gleicher Intensitat bearbeitet werden, dirfen Sie bei Bedarf entsprechende Literatur (ihr
,Bio-Buch®) zu Rate ziehen. Im hinteren Teil dieses Heftes finden Sie zudem Musterlésungen
zu den Aufgaben. Bedenken Sie aber — Sie lernen viel mehr, wenn Sie zunachst eine vollstan-
dige, selbst formulierte Lé6sung anfertigen, bevor Sie die Musterlésung anschauen.

Atiologie, Symptomatik, Differentialdiagnosen, Therapie und Prognose sind fiir Mediziner wich-
tige Strukturen und Informationen fiir die jeweilige Erkrankung und fir den Umgang mit dieser.
Diese Aspekte werden lhnen — jeweils bezogen auf die entsprechende Erkrankung — im
Anschluss an die zu I6senden Aufgaben naher gebracht. Beachten Sie dabei, dass die hier zu-
sammengestellten Informationen einem ersten Einblick in die Erkrankungen dienen. Im Litera-
turverzeichnis finden Sie weiterfuhrende Literaturhinweise, damit Sie bei Interesse die jeweilige
Erkrankung noch umfassender erforschen kénnen.
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n Einblick in Erbkrankheiten — von der Abiturpriifung zum medizinischen Wissen

1.1. Achondroplasie

Die Achondroplasie bezeichnet eine genetisch bedingte Stérung der Knorpelbildung, die

zu Minderwuchs fuhrt. Die im Normalfall bis in das Jugendalter hinein knorpelige Knochen-
wachstumszone verkndchert zu frih, wodurch das Langenwachstum stark eingeschrankt
ist. Die zugrunde liegende Mutation tritt in ca. 80% der Falle spontan auf (Neumutation), nur
etwa 20% aller Betroffenen haben die Krankheit durch Vererbung erhalten. Das Betroffene
Gen ist das FGFR-3-Gen (fibroblast growth factor receptor 3). Alle Merkmalstrager, die nur
das mutierte Allel besitzen, sterben noch als Embryo im Mutterleib.

1.1.1. Prufung auf Abiturniveau

Aufgabe 1:  Analysieren Sie den Stammbaum in Material 1 im Hinblick auf den Erbgang
der Achondroplasie.

Aufgabe 2: Ordnen Sie die sequenzierten DNA-Abschnitte (Material 2) begriindet den
Personen 7 und 8 (Material 1 und 3) zu.

Aufgabe 3: Ermitteln Sie mit Hilfe eines Kreuzungsschemas die Wahrscheinlichkeit dafiir,
dass ein Kind der Personen 10 und 11 (Material 1) nicht an Achondroplasie
leidet.

Aufgabe 4: Die zur Achondroplasie fihrende Mutation des FGFR-3-Gens erzeugt eine
spezifische Schnittstelle fir das Restriktionsenzym Sfcl. Dadurch kann ein
auf der Kombination von Polymerase-Ketten-Reaktion (PCR) und Gelelektro-
phorese beruhender Gentest die Krankheitstrager identifizieren.

a) Beschreiben Sie das gentechnische Verfahren der PCR.
b) Erkldren Sie die Ergebnisse der Gelelektrophorese in Material 4.

Material 1 Stammbaum einer Familie in der Achondroplasie auftritt
*Hinweis: Die Erkrankung von Person 7 ist durch eine Neumutation aufgetreten

(@ [BFH®

HI ale

Material 2  Ausschnitte aus dem FGFR-3-Gen zweier Testpersonen; gegeben sind
Ausschnitte aus den codogenen Strangen der DNA

Studienorientierung im Fachunterricht Biologie
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Testperson Vaterliches Chromosom Mitterliches Chromosom
A 3'...TCGATG CCC CAC CCG...5 | 3...TCGATG CCC CAC CCG...5
B 3...TCGATG CCC CAC CCG...5 | 3"...TCGATG CCC CAC CCG...5’
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