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1° partie : Résumé de la lecon

1) Transmission des anomalies géniques.

Hérédité : Autosomale Liéea X
* L’anomalie affecte les deux sexes dans les | e  Toute fille atteinte doit avoir
mémes proportions. un pére atteint.
*  Sideux parents sains ont un enfant atteint, [  Tous les gargons, issus d’une
Récessive ils sont forcément hétérozygotes, I’enfant mére atteinte, sont atteints.
atteint est homozygote. e L’anomalie affecte
*  Le malade est homozygote, regoit I’alléle |\o" fréquemment le sexe
de la maladie de ses deux parents. <" masculin (rarement les filles).
* Un individu atteint d’une anomalie a
forcément au moins 1’un des parents » Tout gargon atteint doit avoir
atteint. ' une mére atteinte.
e L’anomalie affecte les deux sexes, autant |e Toutes les filles, issues d’un
Doniiang de ﬁll_es -qu_e de garcons. . pére atteint, s?nt att'eintes..
e Tout individu possédant I’alléle dominant |e Toute fille saine doit avoir un
est systématiquement atteint. pére sain.
e L’individu normal est homozygote. . o Toute mére saine donne des
¢ L’individu malade peut étre homozygote gargons tous sains.
ou hétérozygote.

Hérédité liée au sexe transmise par Y :
* L’anomalie n’affecte que le sexe masculin.
* L’anomalie se transmet systématiquement du pére aux fils, (tel pere tels fils).

2) Le diagnostic prénatal : diagnostic effectué avant la naissance dans le cas des grossesses a risque.
a) Amniocentése : prélévement du liquide amniotique  partir de la 17°™ semaine de grossesse.
b) Cordocentése : prélévement du sang feetal & partir du cordon ombilical et cela de la 18°™ semaine jusqu’a la

20 semaine de grossesse.
¢) Choriocentése : prélévement des villosités choriales (placentaires) de la 8*™ 4 la 10*™ semaine de

grossesse.

Recherches effectuées sur les prélévements :

Amniocentése | Cordocentése | Choriocentése

Détection des aberrations
chromosom\lques.par la réalisation de Oui Oui -
caryotypes a partir des cellules
embryonnaires.

Détection des génes anormaux par
I’analyse de I’ADN feetal. (Technique Oui Oui Oui

d’électrophorése)

Détection des génes anormaux par
1’analyse biochimique des protéines Non Oui Non
contenues dans le sang feetal.
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| 2™ partie : Mobilisation des connalssancesj

Exercice 1.

ie, elle
A . 2,8 . &me anomalie,
Mme X, qui est née d’un pere sourd-muet, attend un enfant. Craignant que celui-ci soit atteint de la m

: ; . le document ci-
décide de consulter un médecin généticien qui, 2 la suite d’une interrogation établit un pedigree présenté par
dessous :

1) Discutez & partir de Pexploitation des données de Iarbre

généalogique si I’alléle de cette anomalie est : I C —D .
a) dominant ou récess;f. 1 : Atteints
b) porté par un autosome ou par un chromosome sexuel ’1 .
XouY). 1 o—f
2) Ecrivez les génotypes de tous les individus. I 2 ’ D
3) Une analyse précise effectuée sur le conjoint de Mme X a 5 Sai
montré qu'il n’est pas porteur de 1’alléle responsable du It 3 e
caractére surdi-mutité. Les craintes de Mme X sont-elles y : Mm% X O
€ncore justifiées ?

Exercice 2.

Karim, 4g¢ de 4 ans, est atteint d*
cause de la formation de calculs
documents suivants présentent ; .
* Document 1 : arbre généalogique de la famille de Karim.
* Document 2 : résultats d’analyses faites
quantité de ’enzyme APRT en %.

une maladie héréditaire caractérisée par des troubles de dysurie (difficultés d’uriner) a
rénaux. La maladie est due 4 une déficience exagérée en une enzyme dite APRT. Les

chez les membres de la famille de Karim. L’analyse a été visée sur la

DOCUMENT 2
’ DOCUMENT 1 INDIVIDUS % d’APRT
1) ATaide de I'analyse du document 1, ) 0%
discutez :
a) silalléle de la maladie est dominant 2 100
ou récessif. 3 50%
b) sil'all¢le de la maladie est autosomal 4 50%
ou li¢ au sexe (X ou Y). i
2) Quelle hypothése est-elle confirmée a ] e
partir de I’analyse du document 2 ? 6 100%
3) Ecrivez tous les génotypes des membres de 7 Karim 0%
la famille de Karim. 5 100%

Exercice 3 : Bac 2017 SP

On se propose de déterminer le mode de transmission d’une anomalie héréditaire révélée chez une famille. Pour cela,

une €lectrophorése de I’ADN correspondant au géne responsable de I’anomalie est réalisée chez les membres de cette
famille et chez le feetus.

Le document ci-contre représente les résultats obtenus,

Pére Mére Fille Garcon  Feetus
Alltle A normal | [N EE=E BT
Alléle Az muté T | CEREEET | I BT

1) Exploitez les données fournies par ce document en vue de :
a) montrer que le géne en question n’est pas autosomal.
b) préciser la localisation de ce géne et le sexe du.fmtus. .
¢) représenter les deux arbres généalogiques possibles de cette famille,

i inte. A partir de cette donnée et des
2) La mére du pére (grand-mére paternelle) est phénotypiquement attein ; :
) informations tIi)rées précédemment, précisez lequel des deux arbres généalogiques représentés correspond a la

‘/I

3) Ecrivez le génotype de chaque membre de cette famille.

N
At
O

{
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Exercice 4 : Bac 2018 (SP).

(8: Zl:)ir;lll;:tet]"dlg le “‘OC{C de transmission d’une maladie héréditaire. .
e ladic ef o doc}:lmseme I"arbre généftloglquc d’une famille dont certains individus sont ﬂlfClnts par cette
de la maladie d ent 2 présente le résultat de Iélectrophorése de I’ADN correspondant au gene responsable

. ¢ deux membres I1; et 111, de cette famille.

—. o Kaa o
e * ’fg:; D Homme sain 2 II;

2

KHARRAT

M.

&) . Homme atteint Alléle Aq
O Femme saine
. Femme atteinte Alléle Az
Feetus
Document 1 Document 2

1) ldentiﬁez, parmi les alléles A, et As, celui qui est responsable de la maladie. Justifiez votre réponse.
2) A partir de I'exploitation des documents 1 et 2, discutez chacune des hypothéses suivantes :
Hypothése 1 : ’alléle responsable de la maladie est récessif et porté par un autosome.
Hypothése 2 : Ialléle responsable de la maladie est dominant et porté par un autosome.
Hypothése 3 : I’alléle responsable de la maladie est récessif et porté par le chromosome sexuel X.
Hypothése 4 : I'allele responsable de la maladie est dominant et porté par le chromosome X.
3) Ecrivez les génotypes des individus I, I, Il et 113,
4) La femme II, attend un enfant, elle craint qu’il soit atteint.
L’analyse de I’ADN de I1; montre qu’elle est hétérozygote pour le couple d’alléles étudié.
ExtPloitez cette information et les données de ’arbre généalogique en vue de discuter I’état de santé du futur
entant.

M. KHARRAT

Exercice 5 : BAC 2019 SP (Procréation et génétique humaine)
On se propose de déterminer deux anomalies : une chromosomique et une génique chez un feetus humain.
Le document suivant illustre une des étapes de la fécondation humaine. Le nombre de chromosomes est

réduit & 2n = 4. Le couple d’alléles (ai, a) est celui du géne qui contrdle une anomalie héréditaire.

i ]
Chromosome sexuel X \ 1

2 /

" NETSCHQOLI1

Chromosome 21

Cellule C

)
1) Identifiez les éléments désignés par les numéros 1, 2,3etd.
2) La cellule C serait a I’origine d’un foetus présentant une anomalie chromosomique. Précisez cette anomalie et

expliquez son origine.
3) Précisez le sexe du feetus, la localisation du géne qui contréle I’anomalie génique, le génotype du factus et les

génotypes de ses parents.
4) En considérant uniquement I’anomalie génique, précisez en justifiant votre réponse, le phénotype du feetus
dans les deux cas suivants :
a) Premier cas : la mére est atteinte.
b) Deuxiéme cas : la mere est saine.

M. KHARRAT
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Exercice 6.

On se propose de déterminer le mode de transmission d’une anomalie génique.

Le document 1 montre le pédigrée d’une famille dont certains individus sont atteints par cette anomalie.

I

1

3

oT®
e b

4

5

5

D} Sains
O

5
B Atteints

Foetus

Document 1

1) Exploitez les données du document 1 pour discuter chacune des hypothéses suivantes :
Hypothése 1 : alléle responsable de I’anomalie est porté par le chromosome Y.

Hypothese 2 : [alléle responsable de 1’anomalie est récessif et porté par un autosome.

Hypothése 3 : P’alléle responsable de ’anomalie est dominant et porté par un autosome.

Hypothése 4 : Palléle responsable de I’anomalie est récessif et porté par le chromosome sexuel X.

Hypothése 5 : Palléle responsable de I’anomalie est dominant et porté par le chromosome X,

|

NETSCHOOLI1

Pour vérifier les hypothéses envisagées dans la 1% question, on fait, par la I

technique de I’électrophorése, I’analyse des fragments d’ADN correspondant

aux alleles A, et A; du géne impliqué dans I’anomalie, des deux individus I et Alléle A,
II;. Les résultats sont représentés par le document 2.

2) Identifiez, parmi les alléles A; et A, celui qui est responsable de

I’anomalie. Justifiez votre réponse.

3) Précisez, parmi les hypothéses envisagées dans la 1%° question, les
hypothéses a retenir. Justifiez votre réponse.

Alléle A

M. KHARRAT

1L

Document 2

Le document 3 suivant montre le nombre d’alléles A et A; chez les sujets I1T3, I11s et chez le feetus.

Le document 4 montre le caryotype du

feetus.

Nombre d’alléles

XK kK

Ay Az ]

SujetTll; | 0 I r( ” " I

W o

Sujet ITIs 1 0 ’T‘ ‘:" l=l “
Foetus 0 0 o unoa
Document 3 Document 4

4) Exploitez les documents 3 et 4 et les documents précédents en vue de :
a) Préciser la localisation chromosomique du géne responsable de I’anomalie.

b) Ecrire les génotypes des individus 1113 et III5.

¢) Préciser I’état du foetus et son génotype,

M. KHARRAT
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Exercice 7 : BAC 2009 SP
———— DAL 2009 Sp

Le document | représente |’

héréditaire. arbre généalogique d’une famille dont certains membres sont atteints d’une maladie

Document 1

2 Tr v D} Sains
O

% i
o .} Atteints

1) Exploitez les données du document 1 pour discuter chacune des hypothéses suivantes :
Hypothese 1 : Pallele responsable de la maladie est récessif et porté par un autosome.
Hypothése 2 : I'alléle responsable de la maladie est dominant et porté par un autosome.
Hypothese 3 : alléle responsable de la maladie est récessif et porté par le chromosome sexuel X.
Hypothese 4 : ’alléle responsable de la maladie est dominant et porté par le chromosome X.
on fait, par la technique de 1’électrophorese,

2) Pour vérifier les hypothéses envisagées dans la 1¢¢ question, :
du géne impliqué dans la maladie, des deux

Ianalyse des fragments d’ADN correspondant aux alléles A et Az
individus I et 11, Les résultats sont représentés par le document 2.

Document 2
Individu
Fragme I] IIIz
d’ADN
Al o i ]
Az EETETD @D

A partir de ’exploitation des documents 1 et 27
a) identifiez, parmi les alléles Ar et Az, I"alléle normal et I’alléle responsable de la maladie.

b) précisez, parmi les hypothéses envisagées dans la 1°° question, les hypothéses a retenir. Justifiez votre
réponse.

&) La femme Il est inquiéte quant a ["état de santé de son futur enfant (foctus). Pour se rassurer, clle consulte son
médecin. Celui — ci établit le caryotype du fetus ainsi que le nombre d’alléles correspondant au géne étudié chez

la femme Ils et chez son feetus. Les résultats sont représentés par les documents 3 et 4.

Document 4 : nombre d’alléles chez la

Document 3 : : = ;
Caryotype du foetus emme II4 et son feetus

Individu

)( }( IC “ “ i i e Femme I14 Faetus
(ERLIR I

A :
TR LN T I : i
T L
XY Az 1 2

Mo uIr i

-

3) A partir de I’analyse des documents 3 et 4 :
e précisez laquelle des hypothéses est & retenir.
e précisez le phénotype du feetus.

#) Ecrivez les génotypes des individus Iz et Il

SERIE 5 : GENETIQUE HUMAINE PageSsur8
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Exercice 8.

On se propose d’étudier le mode de transmission de deux maladies héréditaires M, et M; détectées
dans deux familles A et B.

ot

« Les pédigrées du document 1 correspondent a ces deux familles A et B dont :

e La famille A présente la maladie M, caractérisée par la production d’une protéine anormale
responsable de la maladie. .

* Lafamille B présente la maladie M; due & Pabsence d’une protéine fonctionnelle.

Document 1 Famille A Famille B

@T0. | OO
Pédigrées des deux ! !
F

familles A et B . d
K]

4 b, legencn 4

*** Les protéinogrammes 1 et Il du document 2 correspondent a ces deux familles mais en désordre.
Le protéinogramme du feetus de la famille B n’est pas réalisé.

Document 2 Protéinogramme I Protéinogramme I1
P - | (e
Position
possible oo
des protéines: | p | |am| |a» : o> <=
Pére Mére  Gargon Fille Pére Mére Fille  Gargon

1) Faites correspondre chacun des protéinogrammes a une famille et justifiez votre travail.
2) Identifiez les protéines Py et P2 du protéinogramme II et justifiez — vous.
" '3) En exploitant les données du pédigrée de la famille A et les résultats du protéinogramme
correspondant, proposez des hypothéses afin de discuter le mode de transmission de la maladie M;.
4) Ecrivez les génotypes des individus de la famille A.
5) Est-ce que la maladie récessive M: de la famille B est autosomale ou liée & X ? Justifiez & partir du
protéinogramme correspondant et écrivez les génotypes correspondants.

¢+ La meére de la famille B est enceinte ét'S’inquiéte de I’état de santé de son feetus F.
* Le nombre d’alléles normaux et mutés (en relation avec la maladie M,) chez son feoetus est

déterminé et présenté par le document 3.
=  Le caryotype du 1¢ globule polaire de son ovocyte II & I'origine du feetus est réalisé et présenté
par le document 4.

6) Exploitez le document 3 afin de préciser Document 3 Document 4
I’état de santé du f@tui;.tﬁk oo
7) Indiquez la gamétogenese ainsi que la 8 H A & &
~phase anormale|de la méiose permettant n:'r‘g; 1 e F Rl Ve I
d’expliquer une anomalie chez ce feetus F. s Bii. 84,8 i3 &
(Un schéma a ’appui est exigé en SR T
considérant la paire des chromosomes :::ﬁ'é‘ 2 N vgleing | g g
concernés par |’anomalie et les 1 1 15 18 17 18
chromosomes sexuels. Placez les all¢les g b X
sur les chromosomes correspondants.) w2 2 X
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2)

3)

4)

6)

7

8)

3¢ partie : QCM

autosomale récessive :
b) affecte obligatoi nne jamais des enfants malades.........oorvssereessees e
e g dlrement un enfant sur quatre dans une famille Fi

'€, dans certains cas, détectée avant [a NAISSANCE. ......siereesssreereesss

d) ellenes’
observe dans la d 5
. escendance de parents sai ' ozypotes I'un et |
Une maladie autosomale JonfEreie: p s sains que s'ils sont hétérozyg

Dans le cas d'une maladie
a) un couple normal ne do

autre. ...... esansssasssasniestast

a) ne s’exprin iets portant 'alléle responsable 3 I%état BOMOZYEOLE. wrveersssssstesss =22

& st man?feS‘Lccth;ez clhezéles Sujets portant I"alléle responsable 3 1'état hOMOZYEOLE. vwssvscsss=o
G Mahiies| e pere ou la mere d’un suje i :

€) n’est jamais liée au sexe, ..... ——

0) et EOUINS Tido g g el

|
;))ani:; %alieda:::ic t""c‘i]“_dic récessive liée au sexe transmise par X :
b) les parents d’n ¢ doit avoir systématiquement un pere ateint, ... —
¢) un arcon llm gargon malade doivent étre hétérozygotes..........- s
d) 1 “; malade {lé de parents sains doit avoir une mere conductrice. e
ne mére conductrice ne donne que des gargons MAlAdes. cuc...ewwrseuessimeesemseseeeess

..........................................

La trisomie 21 ;
a)  est une maladie héréditaire réCESSIVE. .c.uvmmmmmmmesssssessssassesrsses
b) est due & la présence de 3 paires du chromosome 21
¢) est due 4 une anomalie de méiose lors de la formation des gametes. ..........
d) est due & la présence de 3 chromosomes N° 21..ccicmnmmmeessenmmsmasesesssrsrr st

Le diagnostic prénatal des maladies génétiques :
a) permet dans certains cas de prévoir le phénotype P T TP
b) utilise certaines techniques du génie GENEHIGUE. .urwuriswmarssmmmmimasemassrersissst

¢) est pratiqué systématiquement chez tous les COUPIES. covvmrsmssrrrsmmsinsesnessss
d) consiste & guérir les maladies génétiques avant la NAISSANCE. .ermeremeesses

....................................................................

La maladie dominante :

a) ne doit pas sauter une génération
b) doit s’exprimer simultanément chez les dEUX Parents. ceersimersaseserss
¢) affecte rarement le sexe féminin.
d)  affecte 1es dEUX SEXES. wiureirmsrsssesssssrmsussassmenssssenscsssest

Une maladie récessive liée d X :

a) n’affecte une fille que si son pére est I T R D 50
b) n’affecte un gargon que si son pére est malade. ,.vereeeeens
c) affecte les gargons SEUlEMENL, .o.ocimeimerenreraessssnens

d) se transmet du Pere AUX fIllES. .ooouivnniessessssssermssssmmemmmss st

.........................................................................
............................

...................................................................................

Une femme portant un géne dominant sur un de ses chromosomes X :

2) ne le transmet qU’A SES GATGONS. .vvmsursmmsrenmssmmisspsssssasssiisees serrrnrie s das
b) ne le transmet qu’a ses filles. oveunresiriirsneres

¢) aautant de chances de le transmettre & ses gargons et & ses filles. .coveneer
d) a plus de chances de le transmetire 2 565 2argons qU'A SES fIllES. covvmveveiiiemnnsiiirrir s
alléles responsables d’une maladie. Sachant que sa mére cst saine et

......................................

Un individu est atteint de trisomie 21 et ayant 3

hétérozygote et que son pére est malade, alors :

a) la méiose de la spermatogenése peut BLE AMOTTNALE. +.veeceriierererreereneste st s sh s st
b) la méiose de I'ovogenése est 1104 117 (= PP PP =
¢) [Derreur de méiose peut survenir en anaphase [ de I'ovogenése.........cvvne =
d) [I'erreur de méiose peut survenir en anaphase I de 1a SPermMatogeNese. .. i risiierissmsinissstisisisisssss s oo =]

10) Un homme atteint de daltonisme (anomalie de vision des couleurs, récessive liée 4 X) :

a) €St CONSIAETE COMME UM NOMOZYEOLE. crvserssvecsistsessestossa oo s 2
b) est considéré comme un HEMIZYZOLE. vvvrverecsriemnmriririrenennanns =
¢) est considéré comme un hEErOZYBOLE. cucvuivrsrvemmmmmcsssssssicnsee c
d) transmet le géne du daltonisme a toutes ses filles. i =

11) Un diagnostic prénatal

Q S Sh SRS

NETSCHOOLI1 O ()

a permis de conclure que le faetus sera un gargon atteint de trisomie 21. En considérant qu’il
al de la méiose lors de I'ovogendse, le spermatozoide qui a participé a la fécondation

| 1
Y 21 X 2

y a eu un déroulement anorm
est:

a
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die récessive liée & X.

12) Dans le document ci-contre, on considére une mala
8)  L'INAIVidu 1 €5t HOMOZYZOLE. vuuuerersuesecessssersssssrssasssssasssssmsssssssssssssssssses st s
b) Lafemme S peut étre hEErOZYROLE, .oooormrrivusmrmsmmmssssmsssmmssnsensissnsensss
©)  La femme 2 est HOMOZYZOIE..ouuiermeusrsserersesssssnnasassasesemsmmsssinsasienss
d) L’individu 4 porte I'alléle de 1a Maladie......cooocsismesssssssssssssssssssssessssssssmmemmm s
mosome sexuel X

13) Dans le cas d’une maladie dominante transmise par le chro
a) tous les fils d'une mére atteinte SONL AMEINLS. ...owrirmrrmmssmmsrrermssssmsssssemresss
b) toutes les filles d’un pére atteint sont atteintes. ...
¢) une femme saine est NOMOZYLOLE. ..ovverecmsvivrerene
d)  un hOMME GHEint PEUt ETE REETOZYZOME.cvvrssvrssrrssssssisssssss s spssssnss st s

14) Le document ci-contre représente le résultat de ’analyse de I'A
a) la maladie est AOMINANIE. w.uurrieeesssssrsssmmssssssssssssssssssamms s 00 =
b) le feetus est de sexe féminin
¢) lamaladie est autosomale.........
d) lamaladie estliée & X..ocooovvnrnen.

CS) Dans le cas d’une maladie récessive autosomale due a un alléle muté contrdlant la
synthése d’une protéine inactive, le pourcentage de protéines normales est de : <
8)  100% POUF tOUL IMAIVIAU SBIM.crrrevvvrrresseseensesssnssssasssssisssss st st e a
b) 50% pour les individus NEtErOZYZOES. wuurummmrisiiiseemneenmssisnsssnsssssrmssesssassenesees
¢) 50% pour les individus de sexe MASCUNN. ceereirvvrrerarsenssissrsssnrnennes
d) 0% pour les individus Malades. ......eevierenmirisismsmmsssirsssn s

DN de 2 parents sains et de leur feetus :

Pére Mére Feetus
&G EOD

16) Le document suivant présente une technique de prélevement de cellules feetales. Il s’agit :

a) de 'amniocent2se. .......ccereeunee S S —. |
b) du prélévement des vzllosnés chonales ..........

c) du prélévement du sang feetal...
d) du prélévement du liquide amniotiqug:j

17) Une femme saine hétérozygote :

2)  PEUl AONNET AES ENFANES SAIMS. evuvevucrssraserrersessssssesssrssesseeesns st boras s i R R4S .
b) n’engendre que des enfants sains
¢) peut donner des enfants malades. .. -
d) ne peut donner un enfant malade que sison conjomt est aussi ma]ade ........................................................................

18) Dans le cas d’une maladie autosomale :

a) les deux sexes ne sont affectés que si ’allzle correspondant est FECESSIf. ...t O
b) les filles risquent d’étre plus touchées par cette maladie que les gargons. ..... L i
¢) le risque d’affecter un gargon ou une fille est le MEME. ...ccvervrercrinicensinsincnseninsinns -
d) aumoins I'un des parents doit étre atteint si I’alléle correspondant st dOMINANL......covuvsrrmvessessesenssinesmsssssissnnssn s X

19) Dans le cas d'une anomalie héréditaire, si un couple atteint a donné une fille saine, I'anomalie est :

Q) TECESSIVE AUIOSOMANE. L1evrurcuureerrercucaibasssssssenssass st s ssasee s e ass s e s st Ee AR RBP4 sttt
D) TECESSIVE lHEE Al SEXE. cuvvmrirrereririssrsiernssrssssssnissisrssnsms st st
¢) dominante autosomale. ..
d) dominante liée au sexe....

20) Le diagnostic prénatal des anomalies géniques :

a) permet de réparer les Mutations ChIOMOSOMIGUES. c...c.rviiimiitenni sttt st
b) permet de prévoir les maladies héréditaires.........covuuunnnns
¢) peut-étre assuré par I'analyse biochimique des protéines....
d) est assuré par la réalisation des CaryOYPES. ..ttt s e s

d’une trisomie 21.

21) Le caryotype ci-contre est celui d’un spermatocyte II & Porigine d’un individu atteint T 3
1 2

a)  Iindividu atteint @St UN GATGOMN. .ouuuuiiiirsssreersismmsssssess et ssssasiss s sbssssssbss sassssises 4

L]

b) [Iindividu atteint est une fille.......ccocrvrernrns
¢) il y aeu erreur de méiose en anaphase I........

L
.pd- L I I S
d) il y aeu erreur de méiose en anaphase Il ...t (]

M. KHARRAT

22) Dans le diagnostic prénatal, la détection des génes normaux et anormaux est possible
par:
a) [’analyse biochimique des protéines
b) laréalisation de caryotypes.........c......

¢) analyserde BADN. | d b8l cormtiosdnsh fasmisizms nestimmmnssryssssorsscasmenf asns bansshsnssnabonss oo 408 a405m8 885 emm Sot Ay s W
d) la culture des cellules embryonnaires. O

+

—
-
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CORRIGE EXERCICE 8 SERIE 5 GENETIQUE HUMAINE

TR o

=17

|

polaire aocon"upagnant l'ovocyte 11 A I'ovulation comprend
on remarque |'absence du chromosome n°21, ce dernier doit

mosomes dont 2 chromosomes 21. 11
ctement en anaphase I comme le

Titre : ovocyte  en anaphase |

} n1ch

Q

seulement n-1 = 22 chromosomes,

exister dans I'ovocyte II lequel doit renfermer n+1 = 24 chro
¥ a eu alors une erreur de méiose lors de l'ovogendse et exa
montre le schéma suivant.

n+l ch

1) Dans le protéinagramme I ; le pere, la mére et le gargon possédent Ia protéine P1 alors que la fille ] [ 5]
ne posséde aucune protéine. . . = e
D’aprés les données, la maladie M2 de Ja famille B est due & I'absence d‘une protéine fonctionnelle = L
ce qui correspond 4 la fille. | E— 1
D'oil Protéinogramme 1= famille B ; Protéinogramme Il ->famille A —1T—

2) Protéinogramme II :

Protéine P1 : se trouve seule chez le pére qui est malade
P1 : protéine anormale 1
P2 : protéine normale ] |

3) Cing hypothéses sont a discuter :

Hypothése 1 ; I'alléle de la maladie est i€ 3 Y : rejet car il y a présence de fille malade. ——-
Hypothése 2 : I'aliéle de la maladie est récessif lié 3 X . . B (N

La mére ayant 100% de P2 >XS/fXS, transmet XS 2 tous ses enfants qui devraient &tre sains or e
sa fille est malade d'oi1 H2 est 4 rejetée. R
Hypothése 3 : la maladie est récessive autosomale ) R, (P

La mére 100% P2 S//S elle est saine homozygote, tous ses enfants devraient étre sains or sa fille = —
est malade d'oli H3 est & rejetée. R S

é : maladie dominante autosomale . .

Mére saine ayant 100% P2 : s//s ; fille malade ayant 50% P1 et 50% P2 d'ou elle est hétérozygote =l o
M//s ; le pére doit étre hétérozygote M//s avec 50% P1 et 50 % P2 or ce n’est pas le cas S |
I'hypothése est & rejetée S ) i
Hypothése 5 : la maladie est dominante liée & X est confirmée ] i

Dans cas, le pere XM//Y et la mére Xs//Xs donnent une fille malade hétérozygote XM//Xs et un | i
8argon sain Xs//Y. aucune contradiction, hypothése confirmée. e P
4) GénotFEes ] ) P
Pére Mére Fille Gargon N ER—

XM /7Y Xs//Xs XM/fXs Xs//Y

5) Le gargon de la famille B est sain et posséde 100% de la protéine P1 fonctionnelle os: S T
Il est homozygote d'ol la maladie est autosomale
Ou : Sila maladie est liée a X, alors ce gargon ne peut avoir que 50% de la protéine P1 or ce n'est
pas le cas d'oll l'alldle de la maladie est autosomal. I [ S

Pére Mére Fille Gargon S S
S//m Sffm m//m 3 % |
6) D’aprés le document 3, le feetus posséde 3 alldles du géne en question dont 2 alléles mutés m et e
un alléle normal S donc : _ i
* Le feetus sera non atteint par la maladie héréditaire puisquil posséde I'alléle normal S.
* Mais il doit 8tre atteint d’une anomalie chromosomique : une certaine trisomie vue la — 5
possession de 3 alléles du méme géne. N —
7) D’aprés le document 4, |e 1¢ globule
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