
2. Arvelig immundefekt

A. En arvelig immundefekt hos mennesket skyldes mangel på enzymet ADA,
adenosin-deaminase. Der findes tre alleler, som hver koder for en variant af
ADA-enzymet, se figur 1. Man har bestemt aminosyresekvensen i disse enzymer.
Analysen af enzymerne viste, at ADA 1 og ADA 2 kun adskiller sig ved en enkelt
aminosyre, idet alanin er erstattet af valin.
A1- og A2-allerne koder for enzymer med normal enzymaktivitet, mens A0 koder
for et ikke-fungerende enzym.
Figur 2 viser et stamtræ over en familie, hvor alle tre alleler og også sygdommen
forekommer. De enkelte personers relative enzymaktivitet er angivet i symboler-
ne. En relativ enzymaktivitet på 30 og derover anses for normal, da den giver et
normalt fungerende immunforsvar.
Enzymaktiviteten for I-2 er aldrig blevet bestemt. 

a. Hvilken mutation kan føre til den nævnte ændring i aminosyresekvensen?

b. Giv en mulig forklaring på, at enzymvarianterne ADA 1 og ADA 2 kan have
samme aktivitet trods forskellen i aminosyresammensætning. 

c. Analyser figur 2. Angiv genotypen for I-2 og III-4, og forklar forskellen i
enzymaktivitet hos personerne II-2 og II-5.
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Figur 2. Stamtræ over en familie, hvor ADA-mangel forekommer. 



B. ADA, adenosin-deaminase er nødvendig for nedbrydning af puriner i cellerne.
Hvis ADA er inaktivt, ophobes purinerne i cellerne. Puriner er giftige i høje kon-
centrationer, bl.a. fordi de hæmmer enzymet ribonukleotid-reduktase, se figur 3.
Dette skader især celler i deling, der syntetiserer DNA. Personer med ADA-man-
gel rammes ofte hårdt af infektioner, der normalt ville være harmløse. 
Som behandling har man forsøgt:

• Injektion med ADA.
• Injektion med IgG.
• Knoglemarvstransplantation.

a. Beskriv processen vist i figur 3, og forklar, hvorfor ADA-mangel kan med-
føre, at DNA-dannelsen hæmmes.

b. Forklar, hvorfor personer med ADA-mangel ofte rammes hårdt af infektioner.
Inddrag figur 3 og figur 4. 

c. Vurder fordele og ulemper ved de tre nævnte behandlingsformer. 
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Figur 3. Syntese af DNA-nukleotider. Figur 4. Deling og differentiering af B- og T- lymfocytter.

B-lymfocyt

T-lymfocyt

antistoffer 

M
I

T
O

S
E

R
 

M
I T

O
S

E
R

 



Bioteknologi eksamen. opgave 1. Maj 25, 2013 

 

 

 

 



 

 

 


	Arvelig immundefekt
	Eksamen. Maj 25, 13. No. 1

