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Der vorliegende Beitrag kann entweder als Ganzes genutzt werden, z. B. als
Vorbereitung fiir die Abiturpriifung, oder aber in Teilen fiir die Vertiefung von Inhalten
im Zusammenhang mit den angesprochenen Themenbereichen Neurophysiologie und
Genetik. Die Schiilerinnen und Schiiler sollten gute bis fundierte Vorkenntnisse tiber
Bau und Funktion eines Neurons sowie iiber moderne, gentechnische Verfahren im
Zusammenhang mit der Struktur-Funktionsbeziehung bei Proteinen besitzen.
Elektronenmikroskopische Prdparate sollten bekannt sein und in den Grundziigen
ausgewertet werden kénnen.
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Genetik und Neurophysiologie der
Erkrankung Charcot-Marie-Tooth (CMT)

Methodisch-didaktische Hinweise

Der vorliegende Beitrag kann entweder als Ganzes genutzt werden, z.B. als
Vorbereitung fiir die Abiturpriifung, oder aber in Teilen fiir die Vertiefung von
Inhalten im Zusammenhang mit den angesprochenen Themenbereichen Neu-
rophysiologie und Genetik. Die Schiilerinnen und Schiiler sollten gute bis
fundierte Vorkenntnisse iiber Bau und Funktion eines Neurons sowie tiber
moderne, gentechnische Verfahren im Zusammenhang mit der Struktur-
Funktionsbeziehung bei Proteinen besitzen. Elektronenmikroskopische Pri-
parate sollten bekannt sein und in den Grundziigen ausgewertet werden kon-
nen. Die Aufgabe stellt insgesamt hohe Anforderungen an die Kompetenz der
Schiiler und ist in ihrer Gesamtheit daher eher fiir leistungsstarke Kurse geeig-
net.
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m Die neuronale Erkrankung Charcot-Marie-Tooth (CMT)

Bei der CMT (benannt nach den Entdeckern Charcot, Marie und Tooth) han-
delt es sich um eine vererbbare Erkrankung des Nervensystems. Sie beein-
flusst sowohl die motorischen als auch die sensorischen Fahigkeiten. Obwohl
die Erkrankung mit einer Hiufigkeit von 1:2 500 zu den hiufigsten Erbleiden
beim Menschen zihlt, ist sie relativ unbekannt. Da Arzte die Symptome zu-
mindest am Anfang oft falsch einordnen, bleiben viele Fille unentdeckt oder
werden nicht korrekt diagnostiziert. In den meisten Fillen erfolgt der Aus-
bruch der Erkrankung im Kindes- oder Jugendalter. Erstes Symptom ist eine
Schwichung des Fufdhebers, eines Muskels, der den Abrollvorgang beim Ge-
hen ermdoglicht. Zur Fortbewegung miissen die Erkrankten dann das ganze
Bein anheben. Im weiteren Verlauf sind auch Waden- und Handmuskeln be-
troffen.

Fir CMT gibt es mehrere Ursachen, man unterscheidet etwa 20 verschiedene
Typen, die wiederum zu zwei Kategorien zusammengefasst werden: CMT 1
und CMT 2. Die unmittelbare Ursache dieser Erbkrankheit ist in beiden Fillen
eine Verlangsamung der Nervenleitgeschwindigkeit. Wihrend diese bei Ge-
sunden 50-55 m/s betrigt, kann sie bei Erkrankten bis auf 38 m/s sinken.

Ranvier’scher Schniirring —

Schwann’sche Zelle

Myelinscheide

Abb. 1: Modellhafte Darstellung der Myelinscheide um das Axon einer Nervenzelle
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