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Alkaptonurie

Die Aminosäure Phenylalanin wird bei der Verdauung aus den Proteinen der Nahrung freigesetzt. Normalerweise wird sie zu Tyrosin umgewandelt, aus dem bei verschiedenen Stoffwechsel-vorgängen die Homogentisinsäure (früher Alkapton) entsteht. Diese wird von dem Enzym Homogentisat-Dioxygenase zu Wasser und Kohlen-stoffdioxid abgebaut. 

Dieses Enzym ist bei der Alkaptonurie nicht funktionstüchtig, weil das Gen, das für seine Bildung verantwortlich ist, defekt ist. 

Bei der Alkaptonurie wird die Homogentisinsäure mit dem Harn ausgeschieden. Sie oxidiert an der Luft und verfärbt sich dabei dunkel, es bildet sich sogenannter „Schwarzharn“. Die Schwarzharnfärbung bleibt für den Patienten meist ohne gesundheitliche Folgen, aber die Homogentisinsäure lagert sich in Form von Kristallen im Knorpelgewebe der Gelenke ab. Dies führt zu schmerzhaften, gichtähnlichen Gelenkentzündungen und Schwarzfärbung des Knorpels (Ochronose). Darüber hinaus kann die Erkrankung zu Nieren-steinen und zur Verkalkung der Aortenklappen führen.
Da die Krankheit auf einen Gendefekt zurückzuführen ist, kann diese nicht geheilt, jedoch symptomatisch behandelt werden. Zur Linderung der Auswirkungen wird eine phenylalanin- und tyrosinarme Diät in Kombination mit hohen Dosen von Ascorbinsäure (Vitamin C) empfohlen. Die Diät sollte, ähnlich wie bei der Krankheit Phenylketonurie, schon im frühen Kindesalter begonnen werden
Arbeitsaufträge:

1. Lesen Sie den Text durch, fassen Sie die wichtigsten Informationen dieser Stoffwechselerkrankung in Stichworten zusammen und notieren  Sie diese in der Tabelle.

2. Markieren Sie in der Genwirkkette den defekten Stoffwechselweg und tragen Sie in das ovale Feld die Krankheit ein.

3. Präsentieren Sie Ihre Ergebnisse in einer Expertenrunde, in der Vertreter aller Gruppen ihre Ergebnisse vorstellen.
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