[image: image1.emf]Kommentiertes Aufgabenbeispiel aus den


Bildungsstandards im Fach Biologie für den
Mittleren Schulabschluss

Beschluss vom 16.12.2004

13. Aufgabenbeispiel: Galaktosämie – Chancen und Grenzen der Diagnose einer genetisch bedingten Krankheit
Basiskonzept Entwicklung
Die Stammbaumanalyse (Familiendiagrammanalyse) zählt neben der Zwillingsforschung zu den wichtigsten Methoden der Humangenetik. Durch die Verfolgung von Krankheitsmerkmalen über mehrere Generationen können genetische Beratungsstellen besorgten Eltern Auskunft darüber geben, mit welcher Wahrscheinlichkeit ihre Kinder eine genetisch bedingte Krankheit haben könnten, die bei Vorfahren oder anderen Verwandten aufgetreten ist.
Heute ist man mit Hilfe der Methoden der modernen Medizin in der Lage, Gene, die bestimmte Krankheiten verursachen, bereits beim ungeborenen Kind nachzuweisen. Im Rahmen von vorgeburtlichen Untersuchungen kann eine Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese) durchgeführt werden (vgl. Material 2).
Eine bekannte erbliche Stoffwechselkrankheit, die mit Hilfe einer Fruchtwasseranalyse diagnostiziert werden kann, ist die Galaktosämie (vgl. Stammbaum einer Familie in Material 1). Das ist eine genetisch bedingte Krankheit, bei dem ein Bestandteil des Milchzuckers, die Galaktose, nicht zu Glukose (Traubenzucker) umgewandelt werden kann. Galaktose reichert sich daher in leicht abgewandelter Formim Körper an und führt schon in kurzer Zeit zu Schädigung der Leber, der Niere, der Augenlinse und des Gehirns. Bleibt die Krankheit unerkannt, sterben die Säuglinge innerhalb weniger Monate. In den letzten Jahren hat die Medizin in der Behandlung von Galaktosämiekranken große Fortschritte erzielt. Bei Früherkennung kann eine galaktose- und milchzuckerfreie Diät verordnet werden. Diese führt dann zu einer normalen Entwicklung der betroffenen Kinder mit dieser genetisch bedingten Stoffwechselkrankheit.

Quelle: Unterricht Biologie, Heft 180, S. 29, 1992, Die pazifische Sardelle, Text verändert

Material 1: Familiendiagramm einer Familie, in der Galaktosämie aufgetreten ist
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Material 1: Ablauf einer Fruchtwasseruntersuchung
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Aufgabenstellung:
1. Ermitteln Sie anhand von Material 1 den zugrunde liegenden Erbgang für Galaktosämie. Begründen Sie Ihre Schlussfolgerungen.
2. Versetzen Sie sich in die Rolle einer Mitarbeiterin oder eines Mitarbeiters in einer genetischen Beratungsstelle. Erklären Sie den Eltern (Person 16 und 17) adressatengerecht, mit welcher Wahrscheinlichkeit das ungeborene Kind (Person 22) Galaktose abbauen kann oder nicht, d.h. eine milchzuckerfreie Diät benötigt oder nicht, um sich normal zu entwickeln. Nutzen Sie als Hilfsmittel dazu auch ein entsprechendes Kreuzungsschema.
3. Beschreiben Sie den Ablauf einer Fruchtwasseranalyse mit Hilfe des Materials 2.
4. Erörtern Sie den Nutzen und die Risiken dieses Verfahrens.
5. Nehmen Sie kritisch Stellung zu der Frage, ob Sie als Mitarbeiterin oder Mitarbeiter einer genetischen Beratungsstelle eine Fruchtwasseranalyse
a) im unter 2. beschriebenen Beratungsfall,
b) als routinemäßiges Verfahren bei jeder Schwangerschaft empfehlen würden.
Erwartungshorizont:

	
	Erwartete Schülerleistung
	AFB
	Standards

	
	
	
	F
	E
	K
	B

	1
	Es handelt sich um einen dominant-rezessiven Erbgang, da keine zwischenelterlichen Phänotypen auftreten. Das Merkmal für die Galaktosämie beruht auf einem rezessiven Gen, da in drei Ehen gesunde Eltern auch kranke Kinder bekommen; d.h. die Eltern tragen das Gen für die Krankheit verdeckt in ihrem Genotyp. Der Erbgang ist nicht geschlechtschromosomen gebunden, da gesunde Väter (Person 1, 6, 17) kranke Töchter haben; außerdem überwiegen bei den Kranken die Männer zahlenmäßig nicht.
	II
	3.1
	11
13
	3
8
	


	
	Erwartete Schülerleistung
	AFB
	Standards

	
	
	
	F
	E
	K
	B

	2
	Kreuzungsschema:Legende:
G = Allel (Gen) für gesund
g = Allel (Gen) für krank
(alternative Buchstabenwahl A bzw. a auch denkbar)
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Die Personen 16 und 17 müssen mischerbig sein, da sie bereits ein krankes Kind haben. Verständliche Formulierung auf der Grundlage der zweiten Mendelschen Regel beträgt die Wahrscheinlichkeit für ein weiteres krankes Kind 25%. Zu 75% könnte das ungeborene Kind gesund sein.
	II
	3.1
	5
	9
3
	

	3
	Beschreibung der Amniozentese:
Zunächst entnimmt man mit einer feinen Kanüle, die durch die Bauchdecke der Mutter geführt wird, etwas Fruchtwasser. Von den Zellen des Fetus, die sich in der Flüssigkeit absetzen, werden Zellkulturen angelegt. Der Überstand ohne Zellen wird biochemisch untersucht.
	I
	
	
	8
	

	4
	Zum Nutzen:
Die Zellen des Fetus können dann unter einem Mikroskop untersucht werden, sodass Chromosomen​veränderungen (und das Geschlecht) erkannt werden können. Im Überstand kann das Vorhandensein von bestimmten chemischen Stoffen auf Stoffwechsel​krankheiten beim ungeborenen Kind hindeuten (siehe Text Galaktosämie).
Zu den Risiken:
Infektion, seelische Belastung der Mutter, Verletzung des Fetus, Gefährdung der Schwangerschaft
	II-III
	3.1
	8
	8
	2

	5
	zu a)

Im vorliegenden Fall ist eine Fruchtwasseranalyse anzuraten, da die familiäre Krankheitsgeschichte einen direkten Hinweis auf die mögliche Erbkrankheit liefert (gezielte biochemische Analyse denkbar) und da bei Früherkennung medizinische Nachteile für den Säugling durch eine spezielle Diät verhindert werden könnten.
zu b)

Zu einer vorgeburtlichen Routineuntersuchung bei jeder Schwangerschaft sollte nicht generell geraten werden, sondern die Entscheidung ist abhängig zu machen von einer differenzierten Abwägung verschiedener Argumente wie z.B.
· dem Infektionsrisiko
· dem Krankheitstyp 
· den Therapiechancen für das Ungeborene
· dem Alter und der persönlichen Situation der Eltern
· dem Abwägen der Kosten für die Krankenkassen
· etc.
Bei jeder Beratung ist auch zu beachten, dass Eltern in Konfliktsituationen geraten können und für eine mögliche Entscheidung für oder gegen Abtreibung Hilfestellungen brauchen.
Auch möglich eine generelle Reflexion: Ist eine Gesellschaft ohne Behinderte oder Kranke eine menschliche Gesellschaft?

Hier sollen unterschiedliche Sichtweisen eingenommen werden (Perspektive der Eltern, des Ungeborenen, der Gesellschaft...).
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