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Phenylketonurie

Die  essentielle Aminosäure Phenylalanin wird bei der Verdauung aus den Proteinen der Nahrung freigesetzt und kann vom Körper nicht eigenständig produziert werden. Normalerweise wird sie zu Tyrosin durch das Enzym Phenylalanin-Hydroxylase umgewandelt. Bei der Phenylketonurie (kurz: PKU) ist das Gen defekt, welches für die Herstellung  dieses Enzyms verantwortlich ist. 

Weil die Umwandlung zu Tyrosin nicht funktioniert, entsteht aus Phenylalanin Phenylbrenztraubensäure. Dieses Abbauprodukt beeinträchtigt die Entwicklung der Gehirnzellen und führt zu geistigen Entwicklungsstörungen und Epilepsie. Die ersten neurologischen Auffälligkeiten zeigen sich bereits ab dem vierten Lebensmonat. Kinder mit unbehandelter Phenylketonurie erlernen kaum das Sprechen und weisen ein vermindertes Wachstum des Schädels auf (Mikrozephalie). Ihr Intelligenzquotient liegt selten über 20. Außerdem zeigen sie Hyperaktivität, Aggressivität, Zerstörungswut und Selbstverstümmelungstendenzen. Patienten dieser Stoffwechselerkrankung besitzen häufig eine auffallend helle Hautfarbe und blaue, selten auch rote Augen.
In Deutschland werden Neugeborene routinemäßig auf diese Krankheit hin getestet. Durchschnittlich ist eines von etwa 10.000 Neugeborenen von PKU betroffen. Wird diese Erkrankung diagnostiziert, beginnt umgehend eine lebenslange Diät. Eine eiweißarme Ernährung ist wichtig, die zudem phenylalanin arm ist. Durch diese Diät können die beschriebenen Symptome weitgehend verhindert werden. Da Tyrosin nicht gebildet wird, muss diese Aminosäure zugeführt werden. Sie ist besonders wichtig für die Synthese des Neurotransmitters Dopamin, der Schilddrüsenhormone und für die Bildung des Pigmentfarbstoffs Melanin der Haut und Haare (vgl. Material 2 zum Albinismus).
Arbeitsaufträge:
1. Lesen Sie den Text durch, fassen Sie die wichtigsten Informationen dieser Stoffwechsel-erkrankung 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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