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THEME 2 : LA GENETIQUE HUMAINE

Les difficultés de la génétique humaine

Pour 'espéce humaine, la faible %to‘nc\,\‘re , la durée assez Ion%xe des. Geroe_m&nm ........... Tinc pactté de
diriger & volonté fes . dmagani. ...... efitre les mdxvrdus, les naissances .. Xymi , le déve!oppement
de I'étre humain ... constituent des difficultés dans la génétique humaine.

La génétique humame a aujourd’hui pour principal objectif 'étude des QT\Q{QD\-\lb . héréditaires (environ
3500) et des anomalies . C\ovmommmm ..... en se basant sur I'éfude des PQD\A-'%AQJ/A ., Panalyse de 'ADN

etdes . CQ/\@O{'SPQQ..

Frobiéme scientifique @ -

s Comment étudier fa transmission d’un calactere héréditaire chez '’homme ?

= Quels sont les dangers d’un mariage consanguin ?

= Peut-on détecter les anomalies génétiques et chromosomiques pendant la vie foetale ?
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i) La transmission des anomalles gen:ques
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a. Cas d’un géne ....ﬁz% ......
La Phénylcétonurie est une maladie héréditaire

grave. Le pedigree ci-contre présente une famille} 1 D—F—O
dont certains individus sont ‘affeciés par cette 1 2 :
maladie
1) Le géne de la maladie est-il dominant ou T O———[j ® [lj—-—o
récessif ? \ 1 2 3 4 5
L(A PQ—‘\EJ\.’\E TA e R }\Pg\ﬂf\e\"—ﬁp\quﬂwﬁn‘ m é b é - m
:; Soumd. oM. oz e O\IYL\T_'g ........... o -
1 2 3 4 5 6 7 8 9
1 mofod el e ot Gk Q@ %woe, Qe e H
‘eo. moﬁmgwk %Mm&\mm ....... D O .
‘P Uh telone W\%‘Q oA e Individus sains Individus atteints
mo.bqw-pc\x Qe %@m t\&(‘m&e;\,emﬁ Aons.. i‘a&ﬁmé .................... ettt s s
WO e . 6&‘{\@ anonns o domumom Y O
........................ rm%\«,a__ o Koo mqga.év&gr&m\fég N o e
2) Est-ll autosomal ou lié au sexe (porté par X ou Y)’?
............... s TR fma&» \ae.ﬂlm pm.‘..ez..c,e:r MQJQ;I

&)&, ceko, %33 £ cne.. Qzé’v wfq\g?g-..oiqm ..................................................................................... S
-\ {;;.\'e, FZIVES ?e. :mu. mﬁ\?rmﬁm..’?m.ﬁdosmf. .....................................................................
ISP o N VL P DAk %«& Ud? A% td)s %«(\/b) ....................................... o ,
0. Coma.0nle. ... fo.,..mg’f%m...ggwh 4’2@..,.Aenuxm b Tyt Mg

d‘m....@.’.@wow Cne. Ao reje_\* ....................................................................................................... .
~Meyp caum Al waledie. gt nLc PQA.'E( ‘Cﬁ(‘/b@(,u.&@).( .....................
Lo g\tb, . AL..P.%\!’.V\AO@}PQ_ W\Q-Q.D.Q\-L Eer < U SQMD‘Cj\OL...X Sl

B e~ X T RPN

.ke./.u;\..&...um. Xotn- o\re. .Aaocana... @\c'_ LS2D... \’xmemto (—)0\:\ Loacs XA.\.M)..\(.....SDI\ ..............

LYCEE PILOTE SFAX

| PROF : KHARRAT

“
(www BAC org 1 |

Site: www.BAC.org.tn Page: Bac —Tunisie Admin fb: Saber Gu Tél: 25.361.197/53.371.502




Site: www.BAC.org.tn Page: Bac —Tunisie Admin fb: Saber Gu Tél: 25.361.197/53.371.502

30
Page 2 : -4 math Documents cours
oo the . R %.ﬂimkﬂ\o&.....ff .. chom. FVIEF\th?lQL\.W co)z..
mo(lPaule oL nem\f\ ........ Qﬂ. ....... Co wvfm&mqv& . \c&w YA
.3951..- ..... CNE....contaeihediomn... Wliwae....f gpe a2
20, f:. cano...alune_mokousdas. cembaotes PRa.um. %&m%&&xé ...............
l:pm\'..&...p.g'.\.._x ..... QUL .. e e eesemmenssancicnn shrssem s s mnmespesss pses B eSS SO SRR B i s et
BUPSS F= VY SO QQ«Q!MCLQJCLQLQ‘ PR %Q(V\Q-b\m:l(._...x.m ...... do\fmw»vw’\d .......
{mz,'t,v\,'rm,z~ e,_f_f_ﬁl .............................................................. 2V
............................................... G s oo AR St RS
S D {,Q:» C,)Cm%ovx}) 3“55\_1\5 ..... cl L. 'me, ...?mslf{lcz(e dﬁtuauk.&w’ﬂﬁ ‘{QJ
..................................................................... \/
............................................................................................ ?_.S.—i’; e .....‘...........!.......én.;...1.841:;..;......._
..................................................................... xm T‘J’MM A C)Lq
e P2 140485 ln R L
.................................................................... RaCX NPt 4 W
..................................................................... Y o G AT .
:)7?7) LG%MW d&.ee mo.eotluéd‘r ....... @ﬂv\—m Cux&&/ymﬁ ......................................
e elamumalion... .S Hyp A eha. om...cctiemin. | R OB N N —

...... N ‘.’ \,L\.}'»\.U-L‘.
i T S _——r PQW\AMH\?@,U\)}& dannamb

............. Couved{(Tar Ly 1 Ee,b.j\

BT f@m 3‘ D)., lzmivem 2kenazmos) e I\pu'\.\'awm ....... i\/_. .......................................
~ _ ... (o8 c,m;:aL w s O AA. gkmm gcm\to RN AT
: s i Lo Aok Lm j Lo C{u‘\_ QQ\C...Q.L (68 <\

o 4.:':\
N N3
TN

”3 Ella

EN-J Lf (&L\() k> . \,0/\” C_xf/\& \mg eru ..................................
= [m31

7 iz {242

BAAN

‘ Tad .. T T W ehe T LT T S LN . e e et
f&gviokapenl . 7Y SRR JOOYOE O Y IO < S S

PROF : KHARRAT

LYCEE PILOTE SFAX

Site: www.BAC.org.tn Page: Bac —Tunisie Admin fb: Saber Gu Tél: 25.361.197/53.371.502




Site: www.BAC.org.tn Page: Bac —Tunisie Admin fb: Saber Gu Tél: 25.361.197/53.371.502

3
Page 3 . 4 math
b. Cas d’'un géne .deonsinewiditieen.
Le pedigree ci contre et .celui d'une famille dont,
certains membres sont atteints par une maladie I .—
héréditaire appelée Epithélioma adénoide cysticum. 1

1) Lalléle responsable de cette maladie estil] g lj i é 2)
dominant ou récessif ? ) . 1 2 3 8 °
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2) Démontrez s'’il s'agit d’'un cas d’hérédité autosorﬁale ou d’hérédité liée aux chromosomes sexuels.
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3) Donnez les génotypes certains, trés probables ou, simplement possibles des différents membres de cette
famille
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3) Paries techniques de biologie moléculaire, on sait dlstmguer par analyse de 'ADN, lalléle’ normal de l'alléle
muté a P'origine de la maladie. Voici les résultats d’analyses effectués sur certains sujets.

lndi\iidus IIs Iz et s I et Ils I, IHs IIlo
ADN normalnN 0 1 1 2 1 0
ADN anormalm 1 1 0 0 0 1

a) Quelle est 'hypothése confirmée par ces résultats ? .
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b) Déterminez les génotypes des individus mdtques dans le tableau. »
........ jI"a" s JILB.. .......L\-t- 1‘5 e ._‘J‘_,, 'IL-% SR SN | NNITONE SPRRTUIROREORED> (RO 8
............... 5;.5 2&“ >-<Jy o PR e
................ L WO~ VO~ -, &  \  §

b. Cas d’un géne ..Cuinwnuwni.......
| Le rachitisme vitamino-résistant est une maladie génétique. Voici un pedigree 3
d'une famille dans laquelle on dépiste cetie maladie.

1) Déterminez le mode de transmission possible de cette maladie en discutant
les hypothéses suivantes :

a. Hypothése 1 :'le géne de la maladie est porté par le chromosome Y
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¢. Hypothése 3 : le géne de la maladie est récessif porté par le chromosome X
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3) Donnez les génotypes des individus de cette famille
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c. Cas d’un géne .ok i..aoa ...
< L’hypertrichose des oreilles est une tare caractérisée par ,
Fexagération de la densité, de la longueur et de la force 1 B—
des poils au niveau du pavillon de f'oreille (ce n'est pas g 1

une maladie). *
‘ I
Que pensez-vous de la transmission de ce caractére 1 ) 3

0 o0

N

héréditaire ? . :
..Om.c@mmq\q\m..c\w.?Q-..&Qu\&..ﬂ:g%idi. m [j (b Ij__] d) i i i i
2 3 4 5 6 7 8 9

0

qL\Q‘QQ‘dQ(LmD\EwQ{me,\S&%FmSN\W 1 0 H
ge?@wﬁﬁ\ig\\sdw%%%kﬂt&bms n o B

oo comalrore e g\t con Yo 00t | itims seraman b b ik
propas.. . chacdmeseme Y. dommce can s pel.pas.gages.. & domiman Ca ...

3) La consanguinité

La B thalassémie est une maladie héréditaire grave provoquant la I D_
mort avant 20 ans. ‘ T _Q
1) A partir d'une étude du pedigree ci-contre, discutez ie mode
de transmission de cette maladie. b1 _(5——(5_ _D

A conclure : - . £ v B { g O
\O.ﬁ);&Qeqxfme@WMﬁ\Q?@d‘U‘V\QJ\-Q-C\NKJQV\’»

[
. 1 k
,«’\QQ@SN\,Q—\rO,.\x\rO%N“\Q%« m i_——a)==[ﬁ_?]
" i}
©

2) Dans cette famille il y a une union a risque. Laquelle ? Quelie 17
est sa nature ? Quelle (s) conséquence(s) découle (nt) de
cette,union ?

Nomuem,, T, 50 ok o ssous, Caftume o ] O © B
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i) Prévention des maladies génétiques :
Le diagnostic prénatal
1) Intérét:

Qmo-'mofcx . , .
Le diagnostic prénatal permet d'identifier une aberration chromosomique ou un géne responsable d’'une maladie chez

un foetus de quelques semaines. Il peut &tre conseillé dans le cas d'une grossesse “a risque”. It nécessite {'obtention
de tissus feetaux que les techniques modernes permettent de prélever pour des diagnostics de plus en plus nombreux

et de plus en plus précoces. Mo MW
RQOoResH a fsoue Vi beogr ds P\/ud& L A3 ok - :
‘ : Lo M aom Yy Ay donng un i«\%mk mofada.
LYCEE PILOTE SFAX ' — T TTTTY

Site: www.BAC.org.tn Page: Bac —Tunisie Admin fb: Saber Gu Tél: 25.361.197/53.371.502




Site: www.BAC.org.tn Page: Bac —Tunisie Admin fb: Saber Gu Tél: 25.361.197/53.371.502

~ ]
r— 4 math 36 Documents cours .
- 2) Les techniques de prélévement de tissus foetau:_( : s orspaiad
Le document ci-dessous résume les techniques employées dans le diagnostic p - .
® : Amnloamtons..... 3
(2] RPN alle W TNE RGP (2ot Rol i e U
i . s 2aS -
i %ﬂ\gcﬁr&o&mﬂmd&%a\?@*fn&w
: Foetoscope Cﬁg\nﬁsﬂm ................................... o
1 @ Liquide amniotique (2] ?&Qk&ywﬂﬂmfc‘skﬁb’amgécéme 1
; Cordon ombiical  * § & tﬁ,‘u&z{:‘?&!\%d\qﬁ—lﬁgmm«w .....
P & Sous, Cezay ks, ¢ we;\fogmxgy;\.mrc.xxrﬁ%’s&h’m
, Feetus aewmmm&aus@m‘%éugmg &Q\LQ
5 T Placenta . Y \ sy ; i
Pince a biopsie _ £.2000,. As Conde, ncﬂm\D\QwﬁQ ---------- e
© Diopsis.. fvelen e .
-~ g . 3 - b s - —) . -
Tak Lm..&.Qq;i§mdﬁ‘iq8f5¢zrn@u;am.clg.g:m.\v%g&c...;;@.msns}.c:...o..@—.s&u... 0324 uDuen wlloslien .ﬁ?q@nmm
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3) Les recherches effectuées sur les prélévements -
a) Détection des anomalies chromosomiques : b} L’étude de I’ADN foetal
/ . : : .
o{ }( ’(‘ 3( “ ! r z( {.( ( On peut 'détecter ces anomafies en
LA AEA SR g analysant 'ADN feetal correspondant ay
1 3 4 5 A . s -
1 . . N gene de la maladie par utilisation de Ia
; (—( ” ” h i f( H ” “ It technique de Pélectrophorese. :
f 55 e ol . O, Y Les alleles du géne correspondant & Ila
4 o - L 1 " ;| imaladie diagnostiquée migrent dans un
‘ }' ‘ lﬂ. U ﬁ“[ ‘j ] E‘ .g L; U ﬁ“‘ 5} c_ha'mp électrigue  avec des vitesses.
B 3 o F_ : 5] o 5 ‘ | différentes selon la charge globale de I'aliéle
; ! 1 17 10 . : 1 17 18 N - et sa masse. H
P L I | Y AT { 3 M g 4 '
H 15 ] 2 2 3 ‘19 P 21 22 :
Do : : Exemple :
i ; Caryotype d’_un garcon atteint'de Caryotype d'une fille atteinte de . ;
Loi . trisomie 21 trisomie 21 ‘ T Tmm—
i Détection d'une anomalie chromosemique par ia réalisation des e D O were |
Caryotypes'a partir des cellules foetales. ¢ . w fl
| (Exemple : ia trisamie 21 ou syndrome de Down - i».: -l . }
! Explication chromosomique de la trisomie 29 ’ a) % i
. e ?
SR donlc | Weoseromae | Anonalege mée ore o e e
: Pére Mere Fille Fiis  ‘Fotus 3
|
A
|7 :
D _ xn+1) , 5
¥\ '
| L'alléle Az est ralidle .k, P v lond :
) Wt N _ 1 L'alléle A esi Faliéle ... nenyned -
V4 : Le foetu\s posséde .....00.4.8%. N\, il est donc
A la fécondation Trisomie 21 - «. S N m MO,
(2n+1) s = = Bs 55
! chromosomes R RRRTR o el
- ( psy T ) -
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