Transmission de I'information
RA

génétique

Les caracteres héréditaires se transmettent des parents aux descendants.

Un caractére héréditaire est controlé par un géne (information génétique ou séquence d’ADN) .
Le géne occupe un emplacement bien déterminé sur un chromosome ou locus.

Un caractére héréditaire présente un ou plusieurs phénotypes .

Chaque phénotype est I'expression d’un génotype bien déterminé.
Un gene présente plusieurs versions ou alléles.
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Croisement

Le croisement entre une souris grise et une souris blanche de sexes différents donne une lere génération ne
contenant que des souris grises.

[ A - Les résultats des croisements | [B - Leur interprétation |
[parents de race pure) =] orisCy’ Blamchiecs,

S

souris blanche

gametes G

cde P \'/
(hybrides de
premiére 100 %6
génération) de souris grises

100 % de souris grises E

Analyse :
On étudie un seul caractére « couleur des poils » chez la souris.

Il y a deux phénotypes : [gris] et [ blanc]
A la 1% génération seul le phénotype [gris] apparait.
—={’alléle qui contréle [gris] est dit dominant. Celui qui controle [blanc] est dit récessif.
On représente I'allele dominant par une lettre majuscule: G =~ ——~={Gris]
On représente l'alléle récessif par une lettre minuscule: b —fblanc]
T—J e caractére étudié est contrdlé par le géne (G,b) avec G domine b ( G>b)
-Les parents sont homozygotes : présentent un seul type d’alléles sur les chromosomes homologues
Le génotype du parent méle est : G//G. Le génotype du parent femelle est : b//b

-Les descendants héritent I'alléle G du parent male et un alléle b du parent femelle.

NP 1/
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lls ont alors deux alléles différents. Ils sont hétérozygotes de génotype G//b

Phénotypes
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[G] [b]

Génotypes G//G . G//b b//b

Homozygote Hétérozygote toujours homozygote

Caryotype : ensemble de chromosomes qui different par la forme, taille et position des centroméres,
caractéristiques d’une espéce.
Autosome : chromosome non sexuel.

Hétérochromosome ou hétérosome : chromosome sexuel XX chez la femme, XY chez ’homme.
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Un caryotype humain comprend 2n = 46 chromosomes.
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Elle consiste a étudier la transmission des caractéres héréditaires, des maladies et des anomalies chez I'espéce
humaine.

Difficultés :

-La méthode de croisements dirigés est impossible.
-La faible fécondité, la longue durée de grossesse.
- Le nombre élevé de chromosomes.

Solutions :

Etant donné qu’on ne peut pas étudier les descendants d’un croisement expérimental, on étudie la
transmission d’un caractére au sein d’une famille en réalisant des arbres généalogiques ou pédigrées en
utilisant des symboles conventionnels.

On se base aussi sur I'analyse des caryotypes et de ’ADN.
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Analyse des pedigrees: arbres généalogiques

But: Déterminer le mode de transmission de maladie héréditaire

Présence de géne (alléle normal, alléle muté)

? ?

Relation de dominance et Localisation du géne

de récessivité entre les alléles / \

Alleéle de la maladie Autosomal Lié au sexe
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Q1 : Déterminer si I'alléle de la maladie est récessif ou dominant
1% cas : Maladie récessive :

D’aprés le pédigrée, I'individu 114 est malade issue des parents |1 et 12
phénotypiquement sains.

Donc la maladie est récessive.
Soit le géne (N,m) avec N :alléle normal
m :alléle responsable de la maladie
et N>m

2°™ cas : Maladie dominante :
D’apres le pédigrée, chaque individu malade a au moins I'un de ses
parents malades.
Donc la maladie est dominante.
Soit le géne (M,n) avec M : alléle responsable de la maladie
n :alléle normal
et M>n
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-Hypothése 1 : maladie dominante : dans ce cas un individu

-Hypotheése 2 : maladie récessive : dans ce cas chaque individu

malade hérite au moins un alléle de la maladie de I'un de ses parents. Iy . |"25"|3 .
; 7

C’est possible. —

maladie :

malade a au moins un parent malade. C’est possible Iy - . Il —. Iy

_ : 'allele responsable de la maladie est lié au sexe porté par Y.

* La maladie ne touche jamais les femmes. (ne possédent pas le chromosome Y)
* Un pére malade doit avoir tous ses gargons malades.( il transmet le chromosome Y a ses garcgons)
* Un garcon malade doit avoir son pére malade. (Il hérite le chromosome y de son pére)
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_ I'alléle responsable de la maladie est lié au sexe porté par X.

Xn//Y Xu/lY

-112 malade de génotype Xm//y hérite Y de son pére

I1 et Xm de sa mére 12 saine qui ¢
hétérozygote.

-ll11 et 1112 malades de génotype mef}{m héritent Xm
de la mére et Xm du pére qui doit 8tre malade. C'est
le cas

-1114 et 1116 malades de génotype Xm//y héritent ¥ du
pére et Xm de la mére 115 malade.

Hypothése a retenir

-I12 de génotype Xn//y hérite ¥ de son pére et Xn de sa
meére malade qui doit étre hétérozygote.

-113 et |14 malades héritent un lléle muté de chaque parent
malade,

-lll6 malade de génotype XM//Y hérite ¥ de son pére et XM
de sa mére qui dait étre malade. C'est le cas.

Hypothése a retenir

* un pére malade doit avoir toutes ses filles malades.
* un gar¢on malade doit avoir sa mére malade.

* une meére malade doit avoir tous ses fils malades
* une fille malade doit avoir son pere malade.




_ : L'alléle responsable de la maladie est porté par un autosome
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-lI1 et 112 malades de génotype m//m héritent un alléle || -112 est saine de génotype n//n. Elle hérite un alléle
m de chague parent sain qui doit étre hétérozygote n de chague parent malade qui doit ét
N//m hétérozygote M//n

-II11 malade de génotype m//m hérite un alléle m du -l111 et 1112 sont sains n//n. lls héritent un alléle n du
parent 114 malade et un alléle m du parent 113 sain qui parent sain et un autre alléle n du parent malade
doit étre hétérozygote. qui doit étre hétérozygote.

Hypothése a retenir -I11 et 113 malades héritent au moins un alléle muté
des parents malades.

-I113 est hétérozygote ;il hérite un alléle M du pére
et un alléle n de sa meére saine.
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Remarques :
-individu hétérozygote atteint maladie dominante

-individu hétérozygote sain alléle normal dominant
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- Le diagnostic prénatal

1- Intérét :

Il a pour but de déterminer chez une femme enceinte si le foetus est atteint d’une anomalie.

Il repose sur I'analyse faite sur I'analyse des cellules foetales prélevées par différentes techniques.
2- Les techniques de prélévement des tissus feetaux :

a- lamniocentese (fig 1)
C’est le prélevement du liquide amniotique est pratiqué le 17°™semain

b- le prélevement du sang foetal.(fig2)
Il a lieu dans le cordon ombilical. Il est pratiqué vers 17 a 18°™ semaine
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3- Les aberrations chromosomiques : S|
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a- analyse d’un caryotype normal :
le caryotype normal présente 46 ch =
(23 paires : 22paires d’autos T
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b- Analyse d’un caryotype anormal : la trisomie 21

Le caryotype montre la présence du chromosome 21 en trois exemplaires. ‘lﬂ ‘.a ff n I‘

Cette aberration résulte d’un accident survenu au cours de la méiose. , ¥ - -

(Surtout chez la femme dont I'age se rapproche de la ménopause) 1 % 1 lrl :l l' l,#
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Les deux chromosomes de la paire 21 ne se séparent pas soit a I'anaphase 1 soit a I'anaphase 2 de la méiose

Il se forme des gametes anormaux possédant 2 chromosomes 21.
La fécondation d’'un gameéte anormal par un gamete normal entraine la formation d’un ceuf trisomique ayant

trois chromosomes 21.
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4- Les aberrations géniques :

*analyse des protéines : exemple I’'hémoglobine

C’est une protéine des globules rouges indispensable au transport d’oxygéene.

La drépanocytose est une maladie héréditaire caractérisée par la synthése d’'une hémoglobine anormale HbS.
Une technique, I’ eIectrophorese nous permet de determlner les genotypes exacts des individus ainsi que :
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Donnée : La maladie est autosomale récessive
Soit le géne (N,m) avec N :alléle normal et m : allele muté
-Les individus 11, 12 et II1 sont sains . IIs peuvent avoir comme génotype N//N ou N//m

Or I'électrophorése révele que ces individus présentent chacun 2 taches correspondant chacune a I’'hémoglobine
normale HbA et anormale HbS. Ils sont alors hétérozygotes.(N//m)

Le foetus possede une seule tache correspondant a I’'hémoglobine HbS. On déduit qu’il est homozygote malade

(m//m)

Remargues : On considére une maladie récessive : N>m

- Sila maladie est autosomale
maladie est li¢e a X o

Tous les Individus ont 2 alleles femme
homme

2 alléles

: L f
1 seul alléle porté par X
Génotypes: m//mou Nf/Nou Nf/m Xm//¥mou XN /XN XN/ ou Xm//fY

H veotes  hété M/ X
Eléctrophorése ; Ee 2 o l 2 tac tau]auELche

Application

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 I'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.

s1 s2 S3
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I'alléle A2
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Exploitation des résultats - :“ 4
L'allele de la maladie est-il dc




¢ Lafille S, est atteinte et elle possede uniquement l'allele A2, donc l'allele A2 est un alléle muté.
4 Le garcon S2 possede l'allele normal: Al et 'allele muté: A2 (il est hétérozygote) et il est atteint, donc I'alléle
muté A2 s'exprime, il est donc dominant: Donc I'alléle responsable de la maladie est dominant:
Al: Allele normal récessif
A2: Allele muté dominant
A2 >Al
Le géne qui controéle cette maladie est-il autosomal ou lié au sexe?

Si le géne est porté par le chromosome Y, toutes les filles doivent étres saines puisqu'elles ne possedent pas le
chromosome Y or la fille S1 est atteinte. Donc le géne ne peut pas étre liéay.

Si le géne est porté par le chromosome X, tout garcon, doit avoir un seul alléle A1 ou A2, puisqu'il posseéde un
seul exemplaire du chromosome X or le garcon S2 est hétérozygote: posséde |'allele normal et I'alléle muté. Donc
le géne ne peut pas étre lié a X.

Le géne qui contréle cette maladie ne peut pas étre lié au sexe (nia X ni aY) il s'agit d'un géne autosomal: C'est
une maladie dominante autosomale.




