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Die Membran besteht aus einer fe�hal�gen
Schicht, welche das innere Zellmilieu von der
Umgebung abgrenzt. Geladene Teilchen, sog.
Ionen, werden abgehalten und können durch
Membrankanäle hinein/-aus gelangen. Der
kontrollierte Ionentransport über Kanäle ist
wich�g um Spannungsunterschiede (zwischen
Innen und Außen) zu erzeugen.

Hier befinden sich
23 Chromosomen-Paare

Jedes Chromosom besteht
aus einem DNA-Faden.

Die DNA enthält die Gene

Es gibt unterschiedliche Zellenarten, z.B
Epithelzelle, Muskelzelle, Nervenzelle, Bindegewebezelle

25 Mikrometer

Zellkern

Menschliche Zellen



Kalium
K+

Natrium
Na+

Calcium
Ca +2

Chlorid
Cl-

Nur anorganische Ionen können wandern:
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Organische Ionen (Aminosäuren= A-):
können nicht wandern. Diese Substanzen
sind im Inneren der Zelle und können nicht
nach Außen gelangen

IONEN

posi�v geladen
= Ka�onen

nega�v geladen
= Anionen

Spannungsunterschiede entstehen durch schnellen und
kontrollierten Ionen-Ein- bzw. Ausstrom. Für jedes
anorganische Ion gibt es einen entsprechenden Kanal.
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In Ionenkanälen verbirgt sich der Schlüssel zum Verständnis der
elektrischen Ak�vität von Nervenzellen.
Ohne sie läu� buchstäblich: Nichts.

Ionenkanäle transpor�eren jeweils spezifisch ein
Ion, d.h. durch einen Kalium-Kanal werden nur
Kalium-Ionen geleitet. Öffnet sich ein Kalium-Kanal
werden besonders schnell viele Kalium-Ionen
passieren, dadurch entsteht ein Gradient, d.h. ein
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DEFEKT

Bei einem Defekt des Kalium-Kanals
wird das geordnete Öffnen und Schließen
ungenau bzw. für die Zellen weniger oder
gar nicht mehr kontrollierbar.+ +++

+

+
-

-

-

-

Das KCNB1-Gen ist Bestandteil eines Kalium-Kanals spezifischer Nervenzellen,
vor allem im Gehirn (Hyppocampus, Kortex, Pyramidenbahnen).

In der Arbeitsgruppe von Dr. Kearney in den USA werden
elektrophysiologische Studien zur Funk�on von Ionen-Kanälen durchgeführt.
Sie konnten zeigen, dass durch KCNB1-Gendefekt der Kalium-spezifische

Ionen-Kanal (Name: KV2.1) ungenau wird und auch andere, posi�v geladene
Ionen (Ka�onen) passieren lässt.



EPILEPSI
Der unkontrollierte Ka�onen-Fluss erzeugt unkontrollierte Spannungsverhältnisse

an den Nervenzellen, dies zeigt sich in epilep�schen Anfällen und auffälligen
Hirnstrommessungen (EEG = Elektroenzephalogramm).

Bei Pa�enten mit KCNB1-Gendefekt
sind die Anfälle nur schwer durch
Medikamente kontrollierbar.

Die normale Gehirnentwicklung wird gestört und
damit auch die motorische, kogni�ve und
sprachliche Entwicklung.


