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Cockayne-Syndrom

Epidemiologie

Das Cockayne-Syndrom (CS) ist eine sel-
tene, autosomal-rezessive Erkrankung mit 
vorzeitiger Alterungssymptomatik. Die 
Häufigkeit liegt bei ungefähr 1:250.000 [6]. 
Bei den meisten Patienten mit CS wird die 
Symptomatik schon in den ersten Lebens-
jahren deutlich, wobei einige Patienten CS-
Symptome auch erst in späteren Lebens-
jahren, dann aber meist in einer geringer 
ausgeprägten Form, entwickeln können.

Die erste Charakterisierung des Syn-
droms gelang Edward Cockayne, einem 
Kinderarzt aus London, im Jahr 1936. Er-
krankungen, bei denen physiologische 
Alterungssymptome vorzeitig einsetzen, 
werden in Anlehnung an das als Progerie 
bekannte Hutchinson-Gilford-Syndrom 
als progeroide Syndrome bezeichnet. Da 
die normalen Alterungsprozesse vielfäl-
tiger Natur sind und bei Progerieerkran-
kungen nicht alle normalen Alterungs-
merkmale in einer beschleunigten Form 
auftreten [4], spricht man von segmenta-
len Progeriesyndromen.

Klinische Ausprägung

Die charakteristischen, vorzeitigen Alte-
rungszeichen des segmentalen Progerie-
syndroms CS lassen sich grob in neuro-
logische, orthopädische, dermatologi-
sche und ophthalmologische Sympto-
me unterteilen. Die zunehmende neuro-
logische Beeinträchtigung umfasst v. a. 
Ataxie, Schwerhörigkeit und eine geisti-
ge Entwicklungsstörung und wird durch 
den vorzeitigen Abbau von Nervenge-
webe, hauptsächlich durch Demyelini-
sierung, verursacht. Die meisten CS-Pa-
tienten zeigen schon im frühen Kindes-
alter eine verlangsamte psychomotorische 
Entwicklung, z. B. ein verlangsamtes oder 
gestörtes Erlernen des Laufens und der 

Sprachfähigkeit. Mit ausgedehnten De-
myelinisierungen und Verkalkungen, die 
sich in Großhirn, Hirnstamm und Zere-
bellum finden, geht die Neurodegenera-
tion einher. Sie führt in den ersten 10 oder 
20 Lebensjahren zum Tod [3]. 

Die orthopädischen Symptome be-
treffen dysproportionierten Kleinwuchs, 
Wirbelsäulenkyphosen und Gelenkkon-
trakturen. Die Arm- und Beinlänge der 
CS-Patienten ist häufig im Vergleich zu 
ihrer Körpergröße überproportional groß. 
Bei jungen CS-Patienten fallen vergleichs-
weise geringe Körpergröße und geringes 
Körpergewicht sowie verstärkte Zahnka-
ries auf. 

Dermatologisch stehen der vorzeitige 
Haarausfall, das Ergrauen der Haare, Pig-
mentstörungen, die starke Lichtempfind-
lichkeit und der Verlust des subkutanen 
Fettgewebes im Vordergrund. Der früh-
zeitige Verlust des subkutanen Fettgewe-
bes im Gesichtsbereich verleiht den CS-
Patienten ein vorgealtertes Erscheinungs-
bild. Sehstörungen als Folge von Pigment-
degeneration der Retina und Optikusatro-
phie kommen vor, ebenso Katarakte und 
Kornealtrübungen der Augen.

Darüber hinaus entwickeln Patienten 
mit Cockayne-Syndrom einen zuneh-
mend ausgeprägten Mikrozephalus und 
typische Gesichtsmerkmale mit tief lie-
genden Augen und einer schmalen vor-
springenden Nase und tief sitzenden Oh-
ren sowie ein kachektisches Erscheinungs-
bild [3, 4, 6, 8]. Viele CS-Patienten haben 
eine ungewöhnlich hohe Stimmlage.

Patienten mit CS zeigen generell kein 
erhöhtes Tumorrisiko. Patienten mit der 
seltenen genetischen Erkrankung Xero-
derma pigmentosum (XP) zeigen, ähn-
lich wie CS-Patienten, Pigmentstörungen 
und eine erhöhte Lichtempfindlichkeit 
der Haut, haben aber im Gegensatz zu CS 
ein erheblich erhöhtes Tumorrisiko.

Therapieansatz

Eine Therapie dieser genetischen Erkran-
kung beschränkt sich derzeit noch auf 
Sonnenschutz sowie eine symptomati-
sche Behandlung, soweit dies möglich ist. 
Aktuell wurden Versuche unternommen, 
DNA-Reparaturenzyme in Cremeform 
auf die Haut aufzutragen, um so die er-
höhte Lichtempfindlichkeit der Patienten 
und die durch UV-Strahlung verursach-
ten DNA-Schäden in der Haut zu reduzie-
ren. Allerdings ist die therapeutische Ef-
fektivität dieser Therapie bei CS-Patienten 
nicht gesichert.

In den letzten Jahren sind einige mole-
kulare Defekte, die dem CS-zugrunde lie-
gen, aufgeklärt worden. Hierdurch erga-
ben sich wichtige Rückschlüsse auf die Be-
deutung der beteiligten Gene für das Ver-
ständnis des normalen Alterungsprozes-
ses, die im Folgenden besprochen wer-
den.

Ursächliche Gene und 
ihre Funktion

Zwei Gene wurden identifiziert, deren 
Produkte als Komponenten der kom-
plexen RNA-Polymerasen wesentlich 
sind und deren jeweiliger Defekt die Er-
krankung CS hervorrufen kann: CSA 
(CS-Komplementationsgruppe Typ A) 
und CSB (CS-Komplementationsgruppe 
Typ B).

Das CSA-Gen wird auch als ERCC8 
(„excision repair cross complemen-
ting group 8“), das CSB-Gen als ERCC6 
(„excision repair cross complementing 
group 6“) bezeichnet [4, 6]. Bei 62% al-
ler CS-Patienten liegen Mutationen im 
CSB-Gen, bei den restlichen Betroffe-
nen im CSA-Gen vor [6]. Darüber hin-
aus können Mutationen der Gene XPB 
(XP-Komplementationsgruppe B), XPD 
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(XP-Komplementationsgruppe D) und 
XPG (XP-Komplementationsgruppe G) 
eine Erkrankung auslösen, die dem CS 
ähnelt und als kombinierter XP-CS-
Phänotyp bezeichnet wird. Allen 5 Ge-
nen, CSA, CSB, XPB, XPD und XPG, ist 
gemeinsam, dass deren Genprodukte in 
unterschiedlicher Art und Weise an der 
Nukleotidexzisionsreparatur (NER) be-
teiligt sind [8].

Nukleotidexzisionsreparatur

Die NER ist ein DNA-Reparaturmecha-
nismus, der präferenziell „sperrige“, die 
Helixstruktur störende Mutationen be-
seitigt. Zu dieser Gruppe von Mutatio-
nen gehören beispielsweise sog. Cyclobu-
tyl-Thymidindimere (CPD), die überwie-
gend durch ultraviolette Strahlung (UVB-
Strahlung) verursacht werden [8].

Bezogen auf den Reparaturprozess 
lässt sich die NER in Schadenserkennung, 

Schadensprozessierung und DNA-Neu-
synthese unterteilen (. Abb. 1, [3, 8]).

Schadenserkennung
Es gibt 2 Arten von Schadenserkennungs-
mechanismen der NER: eine globale Ge-
nomreparatur (GGR) und eine auf die ak-
tiven, genomischen Bereiche beschränk-
te transkriptionsgekoppelte Reparatur 
(TCR; . Abb. 1, [3, 7, 8]). Demnach sind 
Zellen von Patienten mit CS defekt in der 
TCR [2, 3, 4]. Vermutlich ist bei der TCR 
eine an den DNA-Schadstellen stockende 
RNA-Polymerase der eigentliche Scha-
denssensor. Zur Entfernung der stocken-
den RNA-Polymerase von der Schadens-
stelle sind die Proteine CSA und CSB ent-
scheidend. Obwohl die Identifikation der 
Gene CSA und CSB durch Henning et al. 
bzw. Troelstra et al. schon mehr als 17 Jah-
re zurückliegt, sind deren genaue Funktio-
nen bis heute nicht vollständig aufgeklärt. 
Das CSA-Gen (5q12-q31) kodiert für ein 

ungefähr 44 kDa großes Protein und be-
sitzt eine Tryptophanaspartat(WD)-Re-
peat-Domäne. Proteine mit WD-Domä-
nen, in denen sich Sequenzen von Tryp-
tophan und Aspartat wiederholen, bilden 
eine große, inhomogene Familie, die z. B. 
Funktionen in der Transkription oder in 
der Signaltransduktion erfüllen.

Über das CSA-Protein ist bekannt, 
dass es sich sowohl an das CSB-Protein 
als auch an den basalen Transkriptions-
faktor TFIIH anlagern kann [3, 8].

Das Produkt des CSB-Gens (10q11) ist 
168 kDa groß und gehört zur SWI/SNF-
Proteinfamilie, die Veränderungen von 
Chromatinstrukturen bewerkstelligen 
können. Einige Domänen des CSB-Pro-
teins weisen Ähnlichkeiten zu Helikase-
domänen auf, obwohl eine explizite He-
likasefunktion für das CSB-Protein bis-
lang nicht nachgewiesen wurde. Es konn-
te aber gezeigt werden, dass das CSB-Pro-
tein in Assoziation mit DNA-Molekülen 
ATP hydrolysiert. Darüber hinaus kann 
sich das CSB-Protein auch direkt an CSA 
anlagern.

Schadensprozessierung
Auf die bereits dargestellte Schadenser-
kennung bei der NER folgt die Schadens-
prozessierung. Dieser Mechanismus und 
die darauffolgenden Schritte verlaufen 
bei GGR und TCR gleich. Durch Helika-
sen wird die DNA in 3′- und 5′-Richtung, 
ausgehend vom Schadensort, entwunden. 
An diesem Entwindungsprozess der DNA 
sind die Proteine XPB und XPD beteiligt, 
welche Helikasefunktionen besitzen und 
an den basalen Transkriptionsfaktor TFI-
IH angelagert sind. Trotz seiner Helika-
sefunktion wird das XPB-Protein weni-
ger bei der DNA-Entwindung in der NER 
benötigt als bei der Transkriptionsinitiie-
rung, wohingegen die Helikasefunktion 
von XPD direkt für die Entwindung der 
DNA in der NER notwendig ist [8]. Wäh-
rend des Entwindungsprozesses wird der 
einzelsträngige Bereich des unbeschädig-
ten Strangs durch das Protein RPA („repli-
cation protein A“) geschützt. Wie bereits 
erwähnt, können Patienten mit Mutatio-
nen in den Genen XPB und XPD ein dem 
CS verwandtes Krankheitsbild entwickeln 
(kombinierter XP-CS-Phänotyp; [3]). Zel-
len von Patienten mit defektem XPB- und 
XPD-Protein können, genau wie Zellen 
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Abb. 1 8 Schematische Darstellung der Nukleotidexzisionsreparatur. Die Schadenserkennung wäh-
rend der Transkription (TCR) erfolgt unter Beteiligung der RNA-Polymerase II sowie der Proteine CSA 
und CSB. Die Schadenserkennung in den inaktiven genomischen Bereichen (GGR) wird u. a. durch den 
XPC-HR23B-Komplex bewerkstelligt. In der Schadensprozessierung wird die DNA entlang des Scha-
dens mit Unterstützung der Proteine XPB, XPD und RPA („replication protein A“) entwunden und die 
geschädigte Stelle durch die Endonukleasen XPG und XPF exzidiert. Schließlich wird im Rahmen der 
DNA-Neusynthese das zuvor ausgeschnittene DNA-Fragment durch Polymerasen (Pol) mit Unterstüt-
zung des PCNA („proliferating cell nuclear antigen“) neu synthetisiert und durch eine Ligase mit dem 
restlichen DNA-Strang verbunden
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von Patienten mit defektem CSA- oder 
CSB-Protein, auch eine defekte TCR zei-
gen. Dies erscheint befremdlich, da doch 
die Hauptfunktion der Proteine XPB und 
XPD nicht in der transkriptionsgekoppel-
ten Schadenserkennung, sondern in der 
darauffolgenden Schadensprozessierung 
liegt. Der durch Mutationen in den für 
die Proteine XPB oder XPD kodierenden 
Genen ausgelöste Defekt in der TCR lässt 
vermuten, dass diese Proteine eine zu-
sätzliche Funktion in der transkriptions-
gekoppelten Schadenserkennung oder 
in der Schnittstelle zur darauffolgenden 
Schadensprozessierung ausüben.

Nachdem die DNA entlang des Scha-
densorts bis auf ungefähr 100 Basenpaa-
re entwunden ist, wird die Mutation in-
nerhalb eines ungefähr 20 Nukleotide lan-
gen Einzelstrangs durch Endonukleasen 
ausgeschnitten. Dies wird hauptsächlich 
durch die Endonukleasen XPG und XPF 
bewerkstelligt. 

DNA-Neusynthese 
An diese Schadensprozessierung schließt 
sich letztendlich der Prozess der DNA-
Neusynthese an (. Abb. 1). Hier wird 
der durch die Endonukleasen entfern-
te Einzelstrang durch Polymerasen mit 
Unterstützung des PCNA-Proteins („pro-
liferating cell nuclear antigen“) neu syn-
thetisiert, indem der verbliebene komple-
mentäre Einzelstrang als Matrize genom-
men wird. Im Anschluss erfolgt die Liga-
tion des neu synthetisierten DNA-Stücks 
mit der restlichen DNA, um damit die ur-
sprüngliche Integrität der DNA wieder-
herzustellen [3, 8].

Insgesamt lässt sich die NER als kom-
plexer Reparaturmechanismus verstehen, 
in dem eine Vielzahl unterschiedlicher 
DNA-Schäden durch Exzision des schad-
haften Bereichs entfernt werden können. 
Defekte in diesem Mechanismus können 
sowohl zu Xeroderma pigmentosum (XP), 
Trichothiodystrophie (TTD) als auch CS 
führen. Obwohl es sich bei allen 3 Erkran-
kungen um Syndrome mit Defekten der 
NER handelt und alle 3 Erkrankungen 
Zeichen vorzeitiger Alterung aufweisen, 
sind die jeweiligen spezifischen Sympto-
me z. T. sehr heterogen. Dies deutet da-
rauf hin, dass beispielsweise das CS noch 
weitere Defekte in anderen Bereichen auf-
weisen muss.

Funktionen außerhalb der NER

Transkriptionsaktivität
Der komplexe Phänotyp des segmentalen 
Progeriesyndroms CS mit seiner Vielzahl 
verschiedener Symptome ließ vermuten, 
dass CS-Proteine noch zusätzliche Funk-
tionen außerhalb der NER haben könn-
ten. Tatsächlich zeigte sich, dass das CSB-
Protein sowohl an der Transkriptionsin-
itiierung als auch an der Transkriptions-
elongation beteiligt ist [3, 6, 8]. Des Weite-
ren wurde nachgewiesen, dass das Fehlen 
von funktionsfähigem CSB-Protein global 
die Transkriptionsaktivität reduziert. Das 
Protein CSB ist an der Transkriptionsin-
itiierung sowohl der ribosomalen RNA 
als auch der mRNA beteiligt. Welche Rol-
le die durch CSB verursachte Insuffizienz 
der Transkription auf die Entwicklung 
der verschiedenen Symptome hat, konn-
te bislang jedoch nicht abschließend ge-
klärt werden.

Basenexzisionsreparatur
Ein weiteres Charakteristikum von CS-
Zellen ist, dass in ihnen vermehrt reak-
tive Sauerstoffspezies (ROS) und durch 
sie entstehende Produkte, wie beispiels-
weise 8-Oxo-Guanosin, sowie oxidative 
DNA-Schädigungen vorkommen. ROS 
können durch exogene Faktoren wie UV-
Strahlung entstehen [4], aber auch endo-
gen durch Stoffwechselprozesse, u. a. im 
Mitochondrium [1]. Es ist bekannt, dass 
die NER auch an der Reparatur von oxi-
dativ induzierten DNA-Schäden betei-
ligt ist. Speziell für die Reparatur oxida-
tiv induzierter Basenschäden steht der 
Zelle jedoch darüber hinaus ein eigenes 
Reparatursystem zur Verfügung, die Ba-
senexzisionsreparatur (BER; [1, 9]). Ein 
großer Unterschied zur NER besteht da-
rin, dass in der BER zuerst die geschädig-
te Base direkt entfernt wird. Dieser Schritt 
wird durch Glykosylasen vollzogen, wel-
che die geschädigte Base von ihrer Ribo-
se trennen [9]. Diese Ribose wird in dar-
auf folgenden Schritten ebenfalls aus dem 
DNA-Strang entfernt [9]. Danach kommt 
es an dieser Stelle zum Einbau eines un-
beschädigten Nukleotids („short patch 
BER“), oder die benachbarten Nukleoti-
de werden auch noch ausgetauscht („long 
patch BER“). Es konnte gezeigt werden, 
dass das CSB-Protein sich an Enzyme der 
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Zusammenfassung

Das Cockayne-Syndrom (CS) ist eine selte-
ne, autosomal-rezessive Erkrankung, charak-
terisiert durch vorzeitige Alterungssympto-
matik mit Degeneration des zentralen Ner-
vensystems, Verlust des subkutanen Fettge-
webes und Kachexie. Auslöser dieser Erkran-
kung sind autosomal-rezessiv vererbte Mu-
tationen im CSA- und CSB-Gen. Im Zellkern 
sind das CSA- und das CSB-Protein sowohl 
an der DNA-Reparatur als auch der Transkrip-
tion beteiligt. Außerhalb des Zellkerns schüt-
zen die CS-Proteine im Mitochondrium vor 
oxidativ induzierten mitochondrialen (mt) 
DNA-Schäden und spielen somit möglicher-
weise eine wichtige Rolle beim altersbeding-
ten Verlust des subkutanen Fettgewebes. Da-
mit ist das CS nicht nur wichtig als Modeller-
krankung zur Untersuchung molekularer Me-
chanismen der DNA-Reparatur, sondern auch 
für das Verständnis der Ursachen des Alte-
rungsprozesses.
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Abstract

Cockayne syndrome (CS) is a rare autosomal 
recessive disease characterized by progeria, 
degeneration of the central nervous system, 
loss of subcutaneous fat and cachexia. The 
condition is caused by autosomal recessive 
mutations in the CSA and CSB genes. Within 
the nucleus, the CSA and CSB proteins are in-
volved in DNA nucleotide excision repair and 
transcription. Outside the nucleus, CS pro-
teins function in the protection of mitochon-
drial (mt) DNA from oxidative damage and 
may therefore play an important role in the 
aging-associated loss of subcutaneous fat tis-
sue. CS is thus not only an important model 
disease for studying the effects of defective 
DNA repair mechanisms, but also for the fur-
thered understanding of the aging process.
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BER anlagert, beispielsweise die Glykosy-
lase-8-Oxoguanosinglykosylase oder die 
Endonuklease APE1 [6].

Somit wurde gezeigt, dass CS-Pro-
teine auch außerhalb der NER zusätzli-
che Funktionen in der BER sowie in der 
Transkription haben (. Abb. 2). Dies ist 
insofern von besonderer funktioneller 
Relevanz, da oxidativ induzierte DNA-
Schäden eine zentrale Rolle im normalen 
wie auch im vorzeitig verlaufenden Alte-
rungsprozess spielen. Die Tatsache, dass 
Zellen von Patienten mit CS sowohl in der 
NER als auch der BER im Nukleus defekt 
sind, weist damit darauf hin, dass diese 
Defekte eine entscheidende Rolle in der 
Entstehung der progeroiden Symptoma-
tik beim CS spielen. Weiter stellt sich aber 
auch die Frage, ob nur nukleäre Defekte 
ursächlich beteiligt sind oder ob in Mito-
chondrien von CS-Zellen ebenfalls alte-
rungsrelevante Mechanismen gestört sind.

Rolle in den Mitochondrien

Eine Hauptfunktion der Mitochondrien 
ist die Energiegewinnung durch Regene-
ration von ATP. Durch eine Reihe von ge-
koppelten Redoxprozessen während der 
oxidativen Phosphorylierung wird im 
mitochondrialen Intermembranraum ein 
Protonengradient aufgebaut, der letztend-
lich zur Synthese von ATP aus ADP und 
Phosphat genutzt wird. Gerade neurona-
les Gewebe ist auf die ständige Energie-
versorgung durch die Mitochondrien an-

gewiesen, und mitochondriale Defekte 
stehen in Zusammenhang mit neurode-
generativen Erkrankungen wie z. B. der 
Parkinson-Erkrankung [1]. 

Mitochondrien besitzen ein eigenes 
Genom, das sich in der mitochondria-
len Matrix befindet. Allerdings ist nur ein 
kleiner Teil der mitochondrialen Proteine 
auch in der mtDNA kodiert. Der Groß-
teil der mitochondrialen Proteine wird 
vom Zellkern kodiert. Mitochondriale 
Erkrankungen, die Mitochondriopathien, 
beruhen auf Defekten der nukleären DNA 
oder mtDNA. Viele Mitochondriopathien 
zeigen Merkmale des vorzeitigen Alterns, 
insbesondere neurodegenerative Sympto-
me. Allerdings beeinträchtigen nicht nur 
Keimbahnmutationen der mtDNA, son-
dern auch im Lauf des Lebens anfallen-
de mitochondriale Mutationen, z. B. in-
duziert durch ROS, die Funktionsfähig-
keit der Mitochondrien [1, 4]. Es konn-
te gezeigt werden, dass die Proteine CSA 
und CSB vor altersabhängigen und ROS-
bedingten mtDNA-Mutationen schützen 
können. Fehlen funktionsfähige CS-Pro-
teine, kommt es zu einem vorzeitigen Ab-
bau des subkutanen Fettgewebes, der mit 
einem starken Anstieg mitochondrialer 
Mutationen im verbleibenden subkuta-
nen Fettgewebe einhergeht [5]. 

In diesem Zusammenhang konnte ge-
zeigt werden, dass die Proteine CSA und 
CSB nach dem Auftreten oxidativer Schä-
den direkt ins Mitochondrium rekrutiert 
werden und dort in einem Komplex mit 

mtDNA und Proteinen der BER vorliegen 
[5]. Die Funktion außerhalb des Zellkerns 

– Unterstützung mitochondrialer Repara-
tursysteme und somit Schutz vor mtDNA-
Mutationen – konnte sowohl für CSA als 
auch für CSB belegt werden (. Abb. 2). 
Darüber hinaus konnten nachfolgende 
Arbeiten durch den Nachweis eines Auto-
phagiedefekts von CSB-Zellen erste Hin-
weise auf zellulärer Ebene liefern, wie der 
altersbedingte Verlust des subkutanen 
Fettgewebes vermittelt wird.

Ausblick

Da es sich sowohl beim physiologischen 
Alterungsprozess als auch bei progeroiden 
Erkrankungen wie dem CS um komplexe 
Veränderungen handelt, die eine Vielzahl 
von Organsystemen betreffen, verwun-
dert es nicht, dass an der Alterung betei-
ligte Proteine auch in mehr als einen zel-
lulären bzw. molekularen Prozess eingrei-
fen. Neuere Arbeiten deuten auf eine Rol-
le der CS-Proteine beim altersbedingten 
Verlust von subkutanem Fettgewebe hin. 
Der Verlust des subkutanen Fettgewebes 
wird nicht nur bei CS-Patienten, sondern 
auch während des normalen Alterungs-
prozesses regelhaft beobachtet. Wenn sich 
bestätigen sollte, dass die mitochondria-
le Funktion der CS-Proteine auch beim 
physiologischen Altern relevant ist, wäre 
dies ein weiteres Beispiel dafür, dass selte-
ne Erkrankungen mit klar definiertem ge-
netischem Hintergrund wichtige Model-
le für die Untersuchung von allgemeinen 
Merkmalen und häufigen Erkrankungen 
darstellen können, die für die gesamte Ge-
sellschaft von Bedeutung sind.

Fazit für die Praxis

F  Das seltene Cockayne-Syndrom ist 
ein segmentales Progeriesyndrom.

F  Zu den Symptomen gehören u. a. dys-
proportionierter Kleinwuchs, men-
tale Retardierung, sensorineurona-
le Degeneration, Photosensitivität 
der Haut und Verlust des subkutanen 
Fettgewebes. 

F  Ursächlich sind in den meisten Fällen 
autosomal-rezessiv vererbte Mutatio-
nen in den Genen CSA und CSB. 

F  Die Proteine CSA und CSB finden sich 
im Nukleus und in den Mitochondrien.

Unbekannte
Funktionen

?

Nukleotidexzisionsreparatur
(NER)

Basenexzisionsreparatur
(BER)

Nukleus Nukleus Mitochondrium

Transkription
RNA-Polymerase I
RNA-Polymerase II

Cockayne-
Syndrom-Proteine

CSB CSA

Abb. 2 8 Funktionen der Cockayne-Syndrom-Proteine. CSA und CSB haben Reparaturfunktionen: Sie 
sind an der transkriptionsgekoppelten NER im Zellkern beteiligt und an der Basenexzisionsreparatur 
sowohl im Zellkern als auch im Mitochondrium, darüber hinaus an der Transkription von Genen durch 
die RNA-Polymerase I und II
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F  Sie sind an der Nukleotidexzisionsre-
paratur (NER) und Transkriptionsregu-
lation beteiligt, weitere Funktionen 
werden noch erforscht. 
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