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Gemeinsame Abituraufgabenpools der Lander

Beispielaufgaben
Aufgabe fiur das Fach Biologie

Kurzbeschreibung

Aufgabentitel Thalassamie

Anforderungsniveau |erhoht

¢ Vielfalt des Lebens
+ Molekulargenetische Grundlagen des Lebens
+ Speicherung und Realisierung genetischer Information: Bau
der DNA, Transkription und Translation
Inhaltsbereiche + Genetik menschlicher Erkrankungen: Familienstamm-
baume, Gentest und Beratung, Gentherapie
+ personalisierte Medizin
+ Fachliche Verfahren
+ gentherapeutische Verfahren

¢ M 1 Thalassamien und die Gentherapie mit Zynteglo®
¢ M 2 Lentivirale Vektoren

¢ M 3 Eugenik auf Zypern

¢ M 4 Familienstammbaume

Materialien

¢ M 1: In Anlehnung an www.wissensschau.de/genom/genthera-
pie_zynteglo_thalassaemie.php (Zugriff: 18.04.20)

¢ M2, Abb.1: In Anlehnung an microbewiki.kenyon.edu/in-
dex.php/File:RNA.jpg (Zugriff: 18.04.20)

Quellenangaben ¢ M 3: In Anlehnung an www.bpb.de/veranstaltungen/dokumenta-
tion/129724/die-praevention-von-thalassaemie-auf-zypern  (Zu-
griff: 06.05.2021)

¢ Alle weiteren Materialien und Abbildungen wurden im Auftrag des
IQB erstellt.

fachpraktischer Anteil|ja (0 nein Zeitzuschlag: -
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Aufgabe

Thalassamie

Die 3-Thalassamie ist eine erbliche Form der Blutarmut, die auf Zypern stark verbreitet ist. Seit
wenigen Jahren gibt es eine Therapie, die sich gentechnische Verfahren zu Nutze macht.

BE

1 Leiten Sie den Erbgang der p-Thalassamie ab (M 3) und begrinden Sie, welcher der| 7
beiden dargestellten Familienstammbaume (M 4, Abb. 2) sich auf die Vererbung von
B-Thalassamie beziehen kénnte. Geben Sie fir diesen Stammbaum alle méglichen
Genotypen der Personen 1 bis 6 an.

2 Beschreiben Sie die Wirkungsweise von Zynteglo® auf zellularer und molekularer| 10
Ebene (M 1, M 2, Abb. 1).

3 Beschreiben Sie die bei A in der Zeichnung ablaufenden Vorgange auf molekularer| 9
Ebene (M 2, Abb. 1).

4 Nicht alle behandelten Patienten sprechen auf die Therapie mit Zynteglo® an und es| 4
sind sogar schwerwiegende Nebenwirkungen denkbar. Stellen Sie je eine begrin-
dete Hypothese auf, woran das liegen kénnte (M 2).

5 Bewerten Sie aus ethischer Sicht das Eugenik-Programm Zyperns zur Einddmmung| 10
der B-Thalassamie (M 3) auf Grundlage von je zwei Pro- und Kontraargumenten.
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2 Material

Material 1

Thalassamien und die Gentherapie mit Zynteglo®

Als Thalassamien (griechisch fur ,Mittelmeeranamie®) werden Erbkrankheiten bezeichnet, bei
denen durch einen Gendefekt der rote Blutfarbstoff Hamoglobin nicht ausreichend gebildet
bzw. gesteigert abgebaut wird. Die verschiedenen Thalassamie-Varianten werden nach den
Globinen benannt, die in nicht ausreichender Menge vorliegen: a- und B-Thalassamien. Die
meisten Mutationen treten vor allem in einstigen Malariagebieten im Mittelmeerraum (Malta,
Sardinien, Sizilien, Griechenland, Zypern, Turkei) auf. Auf Zypern ist die Erbkrankheit beson-
ders haufig (siehe M 3).

Thalassamien kénnen schon wenige Monate nach der Geburt schwere Krankheitssymptome
hervorrufen, namlich sobald der Organismus anstatt des fetalen Hamoglobins HbF das Hamo-
globin A0, welches aus zwei a- und zwei R-Ketten besteht, produzieren sollte. Zu diesen
Krankheitssymptomen zahlen u. a. Wachstumsstérungen, Fehlbildungen innerer Organe,
Knochenbruchigkeit, Atemnot sowie schwerer Blutmangel. Zentrales Element einer Therapie
sind deshalb lebenslange, regelmalige Bluttransfusionen, die jedoch wegen der damit ver-
bundenen Anreicherung von Eisen-lonen in Organen wie Leber oder Herz nicht unproblema-
tisch sind. Gentherapeutische Ansatze, wie sie in den letzten Jahren entwickelt wurden, zielen
hingegen darauf ab, den vorliegenden genetischen Defekt zu beheben.

Zynteglo® ist eine solche Gentherapie. Bei ihr wird in einem ersten Schritt das Erbgut von
Blutstammzellen verandert. Diese Zellen werden Patienten entnommen und im Labor mit Len-
tiviren behandelt, die als Genfahren fungieren (M 2). Die veranderten Blutstammzellen werden
dann einmalig direkt in das Blut gegeben. Fir das Gelingen der Therapie mussen sich die
Patienten zuvor einer Chemotherapie unterziehen.


https://de.wikipedia.org/wiki/H%C3%A4moglobin
https://de.wikipedia.org/wiki/Malaria
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Material 2
Lentivirale Vektoren
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Abb. 1: Wirkungsweise von Zynteglo® auf der Basis von lentiviralen Vektoren,
in Anlehnung an: https://microbewiki.kenyon.edu.

Material 3

Eugenik auf Zypern

Zypern ist ein Land mit besonders haufigem Auftreten der B-Thalassémie. Einer von sieben
Einwohnern des Landes tragt die defekte Erbinformation, ohne selbst erkrankt zu sein. Sind
beide Eltern Konduktoren, betragt das Risiko fir ein Kind, an Thalassamie zu erkranken, 25
Prozent. Auch wenn die Erkrankung unbehandelt tédlich verlauft, ist ein Uberleben bis ins
Erwachsenenalter moéglich, jedoch nur mit betrachtlichem Aufwand, namlich wdchentlichen
Bluttransfusionen und teuren Medikamenten. Durch diese MalRnahmen verlangert sich die
Uberlebenszeit der Erkrankten erheblich. Weil dadurch die Zahl der zu behandelnden Perso-
nen allerdings stetig zunimmt, brachte dies die Ressourcen des Gesundheitswesens auf Zy-
pern an ihre Grenzen. In den 1970er Jahren wurde beispielsweise ein Flnftel des zyprioti-
schen Gesundheitshaushaltes flir Medikamente zur Behandlung von Thalassamie ausgege-
ben, die genauso wie die Bluttransfusionen den Betroffenen kostenlos zur Verfligung gestellt
werden.

Seit 1976 gibt es daher auf Zypern ein fur die Einwohner freiwilliges und ebenfalls kostenloses
Eugenik-Programm, um eine weitere Zunahme der Thalassamie-Erkrankungen zu verhindern.
Nahezu jeder erwachsene Einwohner weild auf Grund eines Gentests, ob er oder sie Konduk-
tor fur den Gendefekt ist. Das Programm beinhaltet auch die genetische Beratung von Paaren


https://de.wikipedia.org/wiki/Republik_Zypern
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mit Kinderwunsch sowie das Angebot einer Pranataldiagnostik. Rund ein Viertel dieser unter-
suchten Schwangerschaften wird daraufhin abgebrochen.

Da in den 1970er Jahren viele Einwohner Zyperns entweder selbst von Thalassamie betroffen
waren oder betroffene Familienangehorige hatten, stie® diese freiwillige Eugenik auf eine prin-
zipiell breite Akzeptanz. Die Mal3nahmen flihrten dazu, dass zum einen die Zahl der erkrank-
ten Neugeborenen betrachtlich sank und zum anderen die Lebensdauer und Lebensqualitat
der Patienten anstiegen.

Material 4

Familienstammbaume
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Abb. 2: Zwei Familienstammb&dume, QB


https://de.wikipedia.org/wiki/Pr%C3%A4nataldiagnostik
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3  Erwartungshorizont

Der Erwartungshorizont stellt fir jede Teilaufgabe eine mdgliche Lésung dar. Nicht dargestellte
korrekte Losungen sind als gleichwertig zu akzeptieren.

BE/AFB

1 |Leiten Sie den Erbgang der -Thalassémie ab (M 3) und begriinden Sie,
welcher der beiden dargestellten Familienstammb&ume (M 4, Abb. 2)
sich auf die Vererbung von p-Thalassémie beziehen kénnte. Geben Sie
flr diesen Stammbaum alle méglichen Genotypen der Personen 1 bis 6
an.

Die Lernenden ...
S 2 strukturieren und erschlief3en biologische Phanomene [...];
S 6 stellen Vernetzungen zwischen Systemebenen [...] dar;

K 3 prifen die Ubereinstimmung verschiedener Quellen oder Darstel-
lungsformen im Hinblick auf deren Aussagen.

Ableitung eines autosomal-rezessiven Erbgangs aus der Angabe der Er-
krankungswahrscheinlichkeit von 25 % fur ein Kind nichterkrankter El-
tern, die den Gendefekt tragen 2

Begrindung, dass Stammbaum B ausgeschlossen werden kann, Uber
die Personenkonstellation 1, 2 und 4 bzw. 5 2

Angabe aller passenden Genotypen der Personen 1 bis 6 im Stamm-
baum A: 1 und 2: Aa, 3: aa, 4: Aa, 5: AA/Aa, 6: aa 3

2 |Beschreiben Sie die Wirkungsweise von Zynteglo® auf zelluldrer und
molekularer Ebene (M 1, M 2, Abb. 1).

Die Lernenden ...
S 1 beschreiben biologische Sachverhalte [...] sachgerecht;

K9 nutzen geeignete Darstellungsformen fir biologische Sachverhalte
und uberfuhren diese ineinander.

Beschreibung der Wirkungsweise, z. B.: Einschleusen einer gentech-
nisch hergestellten mRNA einer aktiven Genvariante in Lentiviren, rezep-
torvermittelte Infektion der Blutstammzellen, dabei Einschleusen der
mRNA und reverser Transkriptase; danach zwei Mdglichkeiten der Ex-
pression: direkte Translation der mMRNA bzw. Erstellung eines DNA-Tran-
skripts durch reverse Transkriptase, Einschleusung des Transkripts in
den Zellkern und Integration ins Genom, Proteinbiosynthese 10

3 |Beschreiben Sie die bei A in der Zeichnung ablaufenden Vorgédnge auf
molekularer Ebene (M 2, Abb. 1).

Die Lernenden ...

S 1 beschreiben biologische Sachverhalte [...] sachgerecht.
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Beschreibung des molekularen Ablaufs der Transkription, z. B. Anheften
des Enzyms RNA-Polymerase an Promotor-Region, lokale Entspiralisie-
rung und Trennung des DNA-Doppelstrangs, Synthese eines komple-
mentaren mRNA-Molekils zum codogenen Strang der DNA in 3' &> 5
Leserichtung, Ablésen der RNA-Polymerase und vollstandige Freiset-
zung der pra-mRNA bei Erreichen der Terminator-Sequenz 9

4 |Nicht alle behandelten Patienten sprechen auf die Therapie mit Zyn-
teglo® an und es sind sogar schwerwiegende Nebenwirkungen denkbar.
Stellen Sie je eine begriindete Hypothese auf, woran das liegen kbénnte
M 2).

Die Lernenden ...

E 3 stellen theoriegeleitet Hypothesen zur Bearbeitung von Fragestel-
lungen auf;

K2 wahlen relevante und aussagekraftige Informationen und Daten zu
biologischen Sachverhalten und anwendungsbezogenen Frage-
stellungen aus und erschlieRen Informationen aus Quellen mit ver-
schiedenen, auch komplexen Darstellungsformen.

Formulieren einer Hypothese zum Nicht-Ansprechen auf die Therapie,
z. B. Veranderung des Rezeptors fir die Lentiviren. 2

Formulieren einer Hypothese zum Auftreten von Nebenwirkungen, z. B.
aufgrund eines Fehleinbaus des Gens (Off-Target-Einbau). 2

5 |Bewerten Sie aus ethischer Sicht das Eugenik-Programm Zyperns zur
Einddmmung der p-Thalassédmie (M 3) auf Grundlage von je zwei Pro-
und Kontraargumenten.

Die Lernenden ...

B 1 analysieren Sachverhalte im Hinblick auf ihnre Bewertungsrelevanz;
B 2 betrachten Sachverhalte aus unterschiedlichen Perspektiven;

B 4 identifizieren Werte, die normativen Aussagen zugrunde liegen;

B 7 stellen Bewertungskriterien auf [...];

B 9 Dbilden sich kriteriengeleitet Meinungen [...].

Formulieren des zugrundeliegenden ethischen Dilemmas: Erhalt
menschlichen Lebens (Menschenwirde) versus Schwangerschaftsab-
bruch (Leidvermeidung, Entlastung des Gesundheitssystems, 6konomi-
scher Wohlstand). Es kénnen aber auch weitere Aspekte genannt wer-
den (z. B. sozialer Druck auf aktuell Betroffene). 3

Formulieren von zwei Pro- und Contra-Argumenten, die sowohl eine de-
skriptive als auch normative Pramisse beinhalten, z. B.:

¢ Nach der Regelung in Zypern kénnen Schwangerschaften bei Vorlie-
gen einer 3-Thalassamie abgebrochen werden. Ungeborenes Leben
ist in jedem Fall schitzenswert. Deshalb ist dieses Vorgehen ethisch
nicht vertretbar.
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¢ Die Kosten der Behandlung von B-Thalassamie sind eine grofte Be-
lastung fir das Gesundheitssystem, wodurch andere Bereiche dieses
Gesundheitssystems unterversorgt werden. Weil gleichberechtigte
Gesundheitsversorgung dadurch nicht mehr gewahrleistet bleibt, ist
das Vorgehen Zyperns vertretbar.

¢ Menschen mit R-Thalassamie sowie deren Angehdrige werden in ih-
rem Leben viel gesundheitliches Leid erfahren (z. B. Atemnot, Kno-
chenbrichigkeit). Leidvermeidung ist ein hoher moralische Wert. Dem-
gemal ist ein Schwangerschaftsabbruch nach diesem Wert moralisch

legitim. 4
Ausweisen einer Hierarchisierung der tangierten Werte und eigene
Schlussfolgerung auf dieser Grundlage 3
Summe 9 |23 | 8
Anteile der Bewertungseinheiten in Prozent 22,5|57,5| 20

4  Standardbezug

Teilauf- Kompetenzbereich

gabe s E K B
1 2,6 3
2 1 9
3 1
4 3 2
5 1,2,4,7,

9

5 Bewertungshinweise

Die Bewertung der erbrachten Priifungsleistungen hat sich fir jede Teilaufgabe nach der am
rechten Rand der Aufgabenstellung angegebenen Anzahl maximal erreichbarer Bewertungs-
einheiten (BE) zu richten.

Fur die Bewertung der Gesamtleistung eines Priflings ist ein Bewertungsraster' vorgesehen,
das angibt, wie die in den drei Prifungsteilen insgesamt erreichten Bewertungseinheiten in
Notenpunkte umgesetzt werden.

! Das Bewertungsraster ist Teil des Dokuments ,Beschreibung der Struktur®, das auf den Internetseiten des 1QB
zum Download bereitsteht.
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