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Faszinierende Welt der Genommutationen
Genommutationen sind Veränderungen im Erbgut, die das gesamte Genom eines Organismus betre.enM 
Diese kutationen öhnnen erlebciAle wusfiröungen auI das vndiziduum laben, da sie die wnSalc oder 
Ctruötur der Tlromosomen zerändern öhnnenM Es gibt zersAliedene ypFen zon Genommutationen, 
darunter numerisAle und struöturecce VeränderungenM NumerisAle kutationen betre.en die wnSalc 
der Tlromosomen, fälrend struöturecce kutationen die wnordnung oder Ctruötur der Tlromosomen 
beeinZussenM
NumerisAle Genommutationen entstelen läuPg durAl 4elcer bei der 6eccteicung, insbesondere 
fälrend der keiose, dem 2roSess, bei dem GesAlceAltsSeccen gebicdet ferdenM Normacerfeise laben 
kensAlen 3W Tlromosomen, die in jB 2aare auIgeteict sindM üenn 1edoAl ein 4elcer auItritt, öhnnen 
6eccen mit einer abfeiAlenden wnSalc zon Tlromosomen entstelenM Ein beöanntes -eisFiec I7r eine 
numerisAle Genommutation ist die yrisomie jR, auAl beöannt acs DofnHCpndromM -ei dieser kutation 
ist das jRM Tlromosom dreiIaAl zorlanden, anstatt fie 7bciAl SfeimacM kensAlen mit DofnHCpndrom 
laben daler 3L Tlromosomen in ilren 6eccenM
Die yrisomie jR I7lrt Su einer ßeile zon AlaraöteristisAlen kerömacen und gesundleitciAlen 2robceH
menM -etro.ene 2ersonen laben oIt eine geistige -elinderung, die zon ceiAlt bis mittecsAlfer reiAlen 
öannM Cie feisen auAl tpFisAle FlpsisAle kerömace auI, fie ein ZaAles GesiAlt, sAlräg stelende 
wugen und eine öceinere CtaturM Dar7ber linaus sind kensAlen mit DofnHCpndrom anIäcciger I7r 
bestimmte gesundleitciAle 2robceme, fie KerSIelcer, wtemfegseröranöungen und ein erlhltes ßisiöo 
I7r xeuöämieM
Genommutationen öhnnen auAl durAl äuÜere EinZ7sse fie Ctralcung, Tlemiöacien oder Viren zerurH
saAlt ferdenM Diese 4aötoren öhnnen das Erbgut direöt sAlädigen oder 2roSesse sthren, die I7r die 
öorreöte Verteicung der Tlromosomen zerantfortciAl sindM Obfolc ziece Genommutationen sAlädciAl 
sind und Su sAlferen Uranöleiten I7lren öhnnen, sFiecen sie auAl eine fiAltige ßocce in der Ezocution, 
indem sie die genetisAle ViecIact innerlacb einer 2oFucation erlhlenM
vnsgesamt sind Genommutationen ein IasSinierendes und öomFce•es ylema, das Seigt, fie emFPndciAl 
und gceiAlSeitig anFassungsIälig unser genetisAles kateriac istM Cie zerdeutciAlen die -edeutung der 
Genetiö in der kediSin und der biocogisAlen 4orsAlung und lecIen uns, die Grundcagen des xebens 
besser Su zerstelenM



Erkläre, wie numerische Genommutationen entstehen und nenne ein bekanntes Beispiel.

Beschreibe, welche charakteristischen Merkmale und gesundheitlichen Probleme Personen mit 
Trisomie 21 haben.
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Kreuze die richtige Antwort an: 

Welche Ursache kann zu einer Genommutation führen?

ßegecmäÜige sFortciAle -etätigung kangec an 2roteinen in der Nalrung

qbermäÜiger Uonsum zon 6uAöer 4elcer bei der DNwHßeFciöation

Welche Form der Mutation beschreibt die Veränderung einer einzelnen Base in der DNA?

2unötmutation Decetion vnsertion yranscoöation

Welche Aussage triöt auf die Trisomie 21 zu?

Es landect siAl um eine Tlromosomenanomacie, bei der das Tlromosom jR dreiIaAl zorciegtM

Es fird aussAlcieÜciAl durAl äuÜere ÄmfecteinZ7sse zerursaAltM

Es betri.t nur männciAle vndiziduenM

Es ist eine 2unötmutation, die eine einSecne -ase betri.tM

Welcher Faktor erhLht die Wahrscheinlichkeit, ein Kind mit Trisomie 21 zu bekommen?

Die geograPsAle xage Das wcter der kutter ßegecmäÜige sFortciAle -etätigung

Die Ernälrung des Vaters

Welche Unterstützung kann Menschen mit Trisomie 21 helfen, ein erfülltes jeben zu führen?

4r7lIhrderung und sFeSiecce -icdungsFrogramme

Vermeidung 1egciAler soSiacer vnteraötionen vsocation zon der GeseccsAlaIt

VerSiAlt auI mediSinisAle Versorgung
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Der Unterschied zwischen Genom- und Genmutationen

Der KauFtuntersAlied SfisAlen Genommutationen und Genmutationen ciegt im ÄmH
Iang der Veränderung im Erbgut:

Genmutationen:
( Genmutationen betre.en einzelne Gene und I7lren Su Veränderungen in der 

DNwHCe)uenS eines bestimmten GensM

( Cie entstelen durAl öceine 5nderungen in der -asenIocge, fie 2unötmutationen 
8wustausAl einSecner -asenG, vnsertionen 8EinI7gen SusätSciAler -asenG oder DecetioH
nen 8Vercust zon -asenGM

( Genmutationen öhnnen die Ctruötur oder 4unötion des resuctierenden 2roteins 
zerändern, fas Su einer ViecSalc zon FlpsisAlen oder Iunötioneccen wusfiröungen 
I7lren öannM

( Beispiele: CiAlecSeccenanämie 82unötmutation im K--HGenG, kuöozisSidose 8DeceH
tion im T4yßHGenGM

Erkläre den Unterschied zwischen Genommutationen und Genmutationen und nenne ve ein 
Beispiel für vede Art der Mutation.
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Pränataldiagnostik zur Entdeckung Son Genommutationen
2ränatacdiagnostiö ermhgciAlt es ferdenden Ectern, sAlon fälrend der CAlfangersAlaIt vnIormaH
tionen 7ber den GesundleitsSustand ilres ungeborenen Uindes Su erlactenM Diese ÄntersuAlungen 
öhnnen genetisAle wu.äccigöeiten fie Genommutationen eröennen, die Su Eröranöungen oder EnH
tfiAöcungssthrungen I7lren öhnnenM 6u den gängigsten Fränatacen Diagnosemetloden gelhren die 
ÄctrasAlaccuntersuAlung, die NaAöenIactenmessung, die TlorionSottenbioFsie, die wmnioSentese und 
der niAltHinzasize Fränatace yest 8Nv2yGM
Die ÄctrasAlaccuntersuAlung und die NaAöenIactenmessung sind niAltHinzasize ketloden, die anland 
zon -icdgebung und kessungen Kinfeise auI mhgciAle genetisAle wnomacien geben öhnnenM Der Nv2y 
ist ein moderner -cuttest, der Ietace DNw im m7tterciAlen -cut anacpsiert und eine lole Genauigöeit 
bei der Eröennung zon Tlromosomensthrungen fie yrisomie jR auIfeistM vnzasize ketloden fie die 
TlorionSottenbioFsie und die wmnioSentese bieten FräSisere Ergebnisse, da sie direöt Ietaces Gefebe 
oder 4ruAltfasser untersuAlenM Diese VerIalren sind 1edoAl mit einem geringI7gigen ßisiöo I7r UomH
Fciöationen zerbundenM
Die khgciAlöeit, genetisAle wnomacien Ir7lSeitig Su eröennen, firIt auAl etlisAle 4ragen auIM Ectern 
stelen oIt zor sAlfierigen EntsAleidungen, fenn bei ilrem ungeborenen Uind eine Genommutation diH
agnostiSiert firdM Diese EntsAleidungen betre.en niAlt nur mediSinisAle, sondern auAl moracisAle und 
soSiace wsFeöteM Es ist fiAltig, dass Ectern umIassend beraten und unterst7tSt ferden, um inIormierte 
EntsAleidungen tre.en Su öhnnenM
2ränatacdiagnostiö ist ein mäAltiges üeröSeug, das sofolc TlanAen acs auAl KerausIorderungen mit 
siAl bringtM Cie ermhgciAlt es, genetisAle Uranöleiten Ir7lSeitig Su eröennen und siAl darauI zorSuH
bereiten, gceiAlSeitig erIordert sie aber auAl einen zerantfortungszoccen Ämgang und eine sorgIäctige 
wbfägung der etlisAlen vmFciöationenM



ychreibe einen kurzen EssaI über die ethischen Hmplikationen der Pränataldiagnostik zur Ent-
deckung Son Genommutationen. Gehe insbesondere darauf ein, wie Eltern mit den Hnformatio-
nen umgehen kLnnen und welche moralischen 6erausforderungen damit Serbunden sind.
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Across
R Veränderungen im Erbgut, die das gesamte Genom betre.en 8RBG
j Tlromosomenanomacie mit dreiIaAler wusFrägung eines Tlromosoms 8IG
H Genommutation mit dreiIaAlem jRM Tlromosom 8RjG
W ÄntersuAlung des ungeborenen Uindes zor der Geburt 8RIG

Down
B 6eccteicung bei der -icdung zon GesAlceAltsSeccen 8WG
3 yräger der ErbinIormation im 6eccöern 8RRG
H koceö7c, das die genetisAle vnIormation trägt 8BG
L vnzasize ketlode Sur ÄntersuAlung des 4ruAltfassers 8RjG


