Application 1

Dans le but de préciser le mode de transmission d'une maladie héréditaire, on a réalisé I'analyse
d'ADN grace a la technique de |'électrophorese, chez certains membres d'une famille

dont S, et S, sont respectivement une fille et un garcon atteints.

Les résultats sont présentés par le document suivant.
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Position de
I'allele A2

Position de

4 'allzle A1

1- Déterminer parmi Al et A2 l'alléle de la maladie (= allele muté).

La fille S, est atteinte et elle possede uniquement I'allele A2, donc I'allele A2 est un allele
muté.

2- L'alléele de la maladie est-il dominant ou récessif?

- —— Hétérozygote malade —all¢le muté dominant : A2>Al
gargon

Le garcon S2 est hétérozygote malade donc I'allele muté A2 s'exprime, il est donc dominant:
Al: Allele normal récessif ~ A2: Allele muté dominant avec A2>Al

3- le géne est il autosomal ou lié au sexe ?

- — - Hétérozygote ————~ maladie autosomale
gargon

Le gargon S2 posséde deux alléles Al et A2. Il est hétérozygote donc le géne est autosomale.




Application 2
le pédigrée suivant représente la transmission d’une maladie héréditaire chez une famille :
1- Discutez chacune des hypothéses suivantes :
a- I'allele responsable de la maladie est dominant
b- I'alléle responsable de la maladie est récessif

|

Réponse :
a- sil'allele de la maladie est dominant alors chaque individu malade a au moins un parent
malade. C’est le cas des individus II,, Il,, llset Il (c’est vérifié par lepédigrée)
Hypothése a retenir
b- si l'allélede lamaladie est récessif alors chaque individu malade hérite au moins un alléle
muté de I'un de ses parents. C’est vérifié par le pédigrée. Hypothése a retenir

2- Sachant que la fille 113 ne possede pas l'allele responsable de la maladie, précisez, en le
justifiant, I’hypothese a retenir.

Réponse :

Il; est une fille saine. On suppose que l'alléle normal est dominant ( maladie récessive)

Dans ce cas 113 hérite un alléle de chaque parent qui doit étre sain or ce n’est pas le cas pour I,
Donc l'alléle de la maladie est dominant. Soit le géne (M,n) avec M>n

M : allele muté dominant et n : alléle normal récessif

3- Exploitez les données précédentes et le pédigrée pour discuter les hypotheses suivantes :
a- I'allele responsable de la maladie est autosomal

b-I'allele responsable de la maladie est porté par X
Xn//Y Xl /X3.0U Xp//Xn
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a-Un individu sain de génotype n//n hérite un alléle n du b-La fille 113 saine de génotype Xn//Xn hérite Xn de
parent sain et un autre alléle n du parent malade qui doit son pére sain et Xn de sa mére malade qui doit étre
étre hétérozygote M//n. C'est vérifié par le pédigrée hétérozygote X, //Xn. Cest le cas de Ili3 et 1114

-Les individus 112 et 114 malades de géne

-Chague individu malade est hété~ B YAt e letir e il dott 8k
un alléle muté du parent r o L)sJBL_da>lye : R




4- A partir de I'analyse de 'ADN, on a pu déterminer la nature et le nombre des alléles chez les

individus 113, 114 et |16. Les résultats sont mentionnés dans le tableau suivant :
Individus 3 (14 |16
Nombre d’alléles normaux
Nombre d’alleles mutés

En tenant compte des résultats de cette analyse, précisez la localisation chromosomique de
I'allele responsable de cette maladie.

Réponse
D’apres I'analyse de 'ADN les individus 114 et 116 présentent chacun un seul alléle.
Donc l'alléle responsable de la maladie est lié a X.

5-Ecrivez les génotypes des individus 12, 114, 1112 et 1113.

Réponse
12: Xyu//Xn 14 : X, //Y M2 :Xn//Y 13 : Xn//Xn

Remarque

Document § nomiewe o Msies chal s ferreen
11yl meos bt

L’allele de la maladie est il autosomal ou lié a X ?

- le caryotype montre la présence de chromosomes sexuels XY. Le foetus est un gargon.
- Lanalyse d’ADN montre que le foetus présente 2 alléles. Donc le gene est autosomal.




Méthodologie d'analyse dans la génétique Humaine

% ler cas
Si les questions de la dominance et de la localisation sont dissociées:
1- L'allele de la maladie est-il dominant ou récessif?
2- Le geéne qui contréle la maladie est-il autosomal ou lié au sexe?
Réponses:
1- Indiquez en justifiant la réponse, si |'alléle de la maladie est dominant ou récessif. indiquer
I'allele normal et I'alléle muté.
2- Discutez la localisation du gene qui contrdle cette maladie en émettant les trois hypothéses:
-- Hypoyhese n°1: Le géne est liéa ¥y
-- Hypothése n°2: Le géne est lié a X

-- Hypothése n°3: Le géne est autosomal.

¢ 2éme Cas

Si les questions de la dominance et de la localisation sont associées
1- Discutez la dominance et la localisation du géne qui contréle cette maladie.
Réponses:
Discuter en méme temps la dominance et la localisation du géne en émettant 5 hypothéses:
-- Hypothése n°1: Le géneestlicayY
-- Hypothese n°2: Le géne est récessif lié a X
-- Hypothése n°3: Le géne est dominant lié a X
-- Hypothése n°4: Le Gene est récessif autosomal
-- Hypothese n°5: Le géne est dominant autosomal

Exemple:

hypothése n°1: Le géne est lié a Y
Dans ce cas un pere malade doit avoir tous ses gargons malades Or ce n'est pas le cas pour les
gargons II1 et II3. Donc hypothese rejetée.

Hypothése n°2: Le géne est récessif lié a X

(N:allele normal et m: allele muté; avec N>m)

Si le géne est récessif lié a X, La fille atteinte II, homozygote de génotype X, X, hérite X,, de
son pere I1 qui doit Etre malade de génotype XY et X,, de sa mére saine I, qui doit Etre
hétérozygote de génotype XX, ce qui est possible

Donc cette hypothese est a retenir.

Hypothése n°3: Le géne est dominant lié a X
(M:alléle muté et n: allele normal; avec M>n)

Sl le gene esT dommanT lieax "™ ne X,Y transmet X, a toute:
'a:sl_h_ﬂl.g?l.rag! 90 e
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La mere saine I2 homozygote de génotype X, X, transmet X, a tous ses fils qui doivent tre sains
de génotype X,Y ce qui est vérifié (II1 et II3)
hypothese a retenir.

Hypothése n°4: Le géne est récessif autosomal
(N:alléle normal et m: allele muté; avec N>m)

II2 malade de génotype m//m hérite un allele m de son pére I1 malade et un alléle m de sa mere
I2 saine qui doit &tre hétérozygote N//m.
Hypothése a retenir

Hypothése n°5:Le géne est dominant autosomal
(M:allele muté et n: allele normal; avec M>n)

-IT1 et IT3 sains de génotype n//n héritent un alléle n de la mére et un alléle n du pére malade
qui doit étre hétérozygote M//n

-II2 est obligatoirement hétérozygote.

Hypothese a retenir

Bac math controle 2018

I- Génétique humaine (4.5 points) b
On se proposa d'étudier le mode de transmission d'une anomalie héréditaire. Le document 2
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Document 2
1) En vous basant sur les données du document Z:ﬂwﬁzdmmmadaahypnﬂﬁsas
‘suivantes :
- Hypothése 1: l'aliéle responsable de I'anomalie est récessif autosomal.
- Hypothése 2: l'aliéle responsable de I'anomalie est récessif, lié au chromosome sexuel X.
- Hypothése 3: l'alile responsable de I'anomafie est dominant autosomal.
- Hypothése 4: l'alléle responsable de I'anomalie est dominant lié au chromosome sexuel X.

Le couple (il 115), inquiet quant & |'étal de sanlé ﬂ D
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Le document 3
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11- Génétique humaine (6 points)

Cn se propose d'#udier e mode de
fransmissmon o'ung matmthe TerruTiE NorrTEl
Le document 5 représente [arbre =
géneslogque d'une famsie A don) g e @bt
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ciotie malad e Z
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Familie A

Documaent 8
1- En yous basanl s kes donnees ou document 5 distules chacung des hypothéses
suivanioes
Hypolthise 1 'sléle responsable de b malaoe eal récessl autosomal.
Hypathitse 2 'sdle responsable de In maladie est rdcessil 16 & X
Hypothase 3 I'sligle responsabie de 15 malads e5t dominant auloscmal
Hypothese 4. Falkdle responsablo i lo maiadie est dominant b a X

On sépare par B lechnigue de leleclrophorese, les
fragments d'ADN du géne en question prélovd sur les
sujets 11y el 1l Le document § montre les résofals
obhinus

Document &
2- Exploitez les données des documents 5 at B alin de detesminar
o 'alile responsabie de |8 maladie
b @ {ow les) hypolhéseds) & retenin

Dans une autme famille B donl cerains membres sonl attemis par @ méme maladn

héséditaire. on sdpane par dechrophorkse les fragmants d'ADN du ging &n quesiion priElEwe
sur Ia mera & s2s deux filles Le document 7 représante les résultals oblenus

Mére Prormbd e file Depexicmn Tilke

3- Exploiter legt donnges du documand 7 af By
bes mdormations  précédentes en wue de
précised a locaksation du géne responsable Ay

de celle maladee héréditaine

Famille 8

Document 7
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11- Génétique humaine (5 points)

On se propose détudier le mode de
transmigsion d'une maladie hénaditaire
touchant certaine membres d'une famille
Pour cela, on dispose de l'arbre
généalogique représenté par le document. 5.

1) Discutez chacune des hypothéses sulvantas
- Hypothése 1 I'alléle responsable de la maladie est récessif.
- Hypothése 2 . lalléle responsable de la maladie est dominant,
Le document 6 représente les résuttats de |'électrophorése de IADN correspondant au géne de
la maladie effectude cher ies individus de cette famille & l'exception du foetus. Ces individus somt
désignés arbitrairement et en désordre par les indices iy, i, i Ly, Is el 1y
ividus z
AllE i iz i is is

Al m— — —

M — = — —  —
Document &

2} Exploitez les données des documents 5 et 6 en vue de dégager la relation de dominance entre
Ha"mAthM

Le diagnostic préna*
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I1- Génétique humaine (5 points)
On se propose de déterminer le mode de transmission d'une maladie héréditaire chez une
famille dont la mére est atteinte.
Le document 5 montre les résultats de |'électrophorése de I'ADN du géne de la maladie réalisée
chez certains membres de cette famille.

Pére sain Fils 2
Aligle A, | = = &
Allgle A, L - +
(+) : présence ; (=) : absence
Document 5

1) Identifiez, parmi les alléles A, et A;, celui qui est responsable de cette maladie.
2) Determinez le mode de transmission de cette maladie.
3) Représentez l'arbre généalogique de cette famille.

Le fils 2 et sa femme saine, attendant deux vrais jumeaux, craignent que ces derniers soient
atteints par la maladie.
4) Montrez dans quel cas la crainte du couple serait justifiée.
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On se propose de déterminer deux anomalies !

une chromosomique et une genique chez un <7 chromosome sexuel X
fostus humain,
Le document 6 illustre schématiquement une des
étapes de |a fécondation humaine. Le nombre de
chromosomes est réduit a8 2n=4. Le couple
d'alléles (a,, a;) est celui du géne qui contrdle une
anomalie héréditaire.

1) Exploitez |le document 6 en vue d'identifier les
elements désignés par les numéros 1, 2, 3 et 4.

2)La cellule C serait & l'origine d'un feetus
présentant une anomalie chromosomigue.
Exploitez le document 6 en vue de préciser cette
anomalie et d'expliquer son origine.

3) Exploitez le document 6 en vue de préciser le
sexe du feetus, la localisation du géne qui contréle
l'anomalie génigue, le génotype du foetus et les
génotypes de ses parents.

4)En  considérant  rmic | - o
génique, précisez en T !-’JS&'-'_“&?’.IJ‘&&

phénotype du feetusd=. .. BAC MOURAJAA

g Chromosome 21
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on cherche a remédier a la stérilité d’'un couple : madame et Monsieur X et a comprendre la transmission de
deux anomalies génétiques. Pour cela, on procéde comme suit :

1- Parmi les tests effectués, un spermogramme a été réalisé et comparé a celui d’'un homme normal. Le doc 4
représente le résultat obtenu.

Doc 4 Spermogramme

volume pH viscosité nb des spzs | formes mobilité
normales

M"X 4.1ml 7.3 normale 9.10%/ml 90% 52%

Homme normal | >3ml 7.3 normale >60.10°/ml | > 60% 52%

Comparez le spermogramme de M'X a celui de ’'homme normal en vue de dégager la cause de la stérilité de ce
couple.

2- Pour remédier a la stérilité de ce couple, la technique de la FIVETE a été suggérée et a aboutit a trois
embryons : E1, E2 et E3.

Etant donné que M'X est atteint d’'une anomalie génique et que M? X est normale, un choix de I'embryon (ou
des embryons) a implanter est nécessaire.

Pour cela, une électrophorese des fragments d’ADN correspondant au gene responsable de I'anomalie est
réalisée chez M" et M® X et chez les trois embryons.
Les donnés fournis par I'électrophorése sont présentés par le document 5 suivant :

M'X atteint M? X normale Les embryons
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Exploitez les données du doc 5 en vue de :

a- préciser l'alléle responsable de 'anomalie

b- déterminer le mode de transmission de cette anomalie

c- déduire lequel (ou lesquels) des trois embryons est (sont) a implanter
3- Les figures a et b du document 6 représentent les caryotypes possibles
de deux cellules germinales a l'origine de 'embryon E2.

- la figure a représente le carvotyr

- la figure b représente le ci e !"""9&.'!—4&-7"-'&&! :
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En exploitant les données des documents 5 et 6 et en tenant compte de la paire de chromosomes portant le
géne en question, expliquez schéma a l'appui, les mécanismes responsables de I'obtention de I'embryon II.




