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PROF: KHARRAT L YCEE P/LOTE SFAX 

a. Cas d'un ene .... Ae: 

i 
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I I La Phenylcetonurte est une maladie heredltaire 
j grave. Le pedigree ci-contre presente une famille I 
I l dont certains individus sont · affectes par . cette 
! maladie , I I 1) le gene de la maladie est-ii dominant ou I n 
i ! recesslf ? _ -Q . '! 
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I) La transmission des anomalies geniques 
1) Heredite ... o.i.~h~:aom~ ..... 

0 Homme . I 0--0 Q Q Parents l 0 Femme 

O Foetus 
I 2J 6 CJ 6 Descendants 

6'o. Jumeawt 0 }sains : } Attemts 
-, .o 
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Les difficultes de la genetique h~maioe : · . ., . 
. . Pour l'espece humai_ne, la faible . et;.Q'(\Q.)~L .: ·:·. la duree_assez IOnffiJ.e ~e~ .. sero.e..c.~t..a~ 'l'inc~pacite de 

diriqer a volonte les .~\.~ e tre les mdlvidus, les naissances .. f.v-m\,.q.W , le developpernent .:'l'<?..rn1 . 
, de l'etre humain ... constituent des difflcultes dans la genetique humaine. · ! La genetique humaine a aujourd'hui pour principal objectif l'etude des ·.~no...b~ hereditaires (environ 

I. 3500} et des anomalies .. C..h'/'.omO:ITT:l.Tht~v.-R.o.., ... en se basant sur l'etude des rio.\x%t\.U.I;).· ·: , !'analyse de l'ADN 
et des .. C.~P-1B?-~- · 

! Probleme scientifique : · 
i • Comment etudier la transmission d'un cerectere hereditaire chez l'homme ? I • Quels sont /es dangers d'un mariage consanguin ? 
l • Peut-on 'detecter /es enomelies genetiques et chromosomiques pendant la vie fretale ? ! Conventions : · 
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3) Ecrivez les genotypes des individus Ii, h, II4, rrs, Ills, Ills et m, 
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2) Dernontrez s'il s'agit d'un cas d'heredite autosomale ou d'heredite liee aux chromosomes sexuels. 
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Le pedigree _ ci centre. et .celui d'une famille dont, I 
certains membres sont atteints par une maladie 1 
hereditaire appelee Epithelioma adenotde cysticum. 
1) L'allele responsable de cette maladie est-ii II 
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l L'arbre gi§nea!ogique ci contre est celui d'une famille dont, 
I certains individus sont affectes par la myopathie- I 1 

l A partir d'une analyse rigoureuse de ce pedigree, discutez, 1 
! si l'allele de la maladie est : . 1 n 
11), Dominant ou recessif ~ar rapport a l'allele normal. . t 
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&r:v..~ C:.W:-i'.r.c.~.~.i;....~:-.."1 ~p.9..l :\.L'>.u •... 3:R.at:" .. do.:n.<,.. ~\,J1.1.1.\.JJ... . 

... es.n.~.ev.,Q.~ ::0 .. ~ . 

... ~ .. f£,a\_,2~.:u!...t,_ =Dn.~ 9:v-JL.:fn ,YX\Q\~O(">.L ~il .. ,(~V..;r.b~.L.:Y.n0k.::l V.U... •........ 
-~ r . . - D - \; ,. .!>; \,- .• ·1- ~~ • D. o () .. '~. l ..,. . 

···\ J....J....0.J;)~ p~.,l :-:i:-:-. f;.,,'>l'>-h.. ~.) ...•.... ~.~-Y.'f!:I.O: \..\... !..J.. •. JJ .. U 0.-: :0 : . 

3) Donnez les genotypes certains, tres probables ou, simplement possibles des differents rnembres de cette -i 

famille. 

--4: •• Gfud~1:>.eo.~"-l·o.1.:w..\.-.1t>1: .• :n.q.,·:U:5 .. '.:~·t··..u..\: .Jr: ~ ~ ;-;: : :················ - 

: .. · ; ~~~~;7;~i:.,~~;::,t.\ct ~A~t···=:·;··································································· j l+··G.\:v...DX~°(-)-U ... ?°-(SU~.l.. ... ~T'.'::U::3' .... ~ ... ~ .... C.J..\ ••• ~····································································:: •• J 
2) H • 'd' · 1·,. .: ',./'• ere 1te .. ~~ .. o..u.. .. ~'r°'K~ ••••••••• 

a. Cas d'un ene (""~: .. 

l 
! 

I 
9 I 
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.... O.~----~w.~~~~-~-~ .. J;.~~tt.~.:~:L~~l~!:~~~t.1 ~ ~ . 

. . . .. . . .. .. . . .•. . . . . .. . .. ; .. f:n:\ .. ~: alO.it~ -~-- .k. :Y.(I ~tod0.-; ~< •• ~l~~-~-- i ~- ?.'.:' . 
····*····~-~-(IH·~J···: .. "I.t.(.m.J .. -.~····~---U- ... T.i:.[AfJ.~···~ (_.9:- ... ~!j~\Q..~.--\.__~<w.it.mof~~) 
····- ~ • . Gi, .. !:P.~----~~\ 0.R:n~'.>--- .. ·········-~-- .. ~·-·····················........................ I 

~ ;(,,] ~~=] ~i~7~:i~~:.~: • • :• • • 
···->t:·"j;_M~'\i... .... n;M~:'1).'X\.~~+: .. ~}1:.o .. ~.~---··l-X,., .. c.1i:.i::}-·~~C.:N~-~~·)·························· 
....... :n\J-.U.V.~---~n.\:1.o.....QtU:W:n 0,.u.(1...S:.. ~ f~gt...AA... 1.\. ..•... 1:y.2.~lo,~.~---··············· 
..... R.t'\ (~X°Y.(\US. • , . 

::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::: .:::iitf ::~!?r:3~t:~-;~\: :::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::: 

Indfvidus sains 
0 D 

• • ~ 
Individus atteints 

1 2 3 

IV 

III 

n 

I 
! 
! • I 
I 

I 
--1 

I 

b Cas d'un e' ne ... t. ·-- ··~ ·· v- 1-· • • • i....1-. ,,~\:Vl aU-11 ;l~, ••• , ••• 

_ .... f .L-e-ra-c-hi-ti-sme vitamino-reslstant est une maladie genetique. Voici un pedigree 

I d'une famille dans laquelle on depiste cette maladie. 

1

1) Determinez le mode de transmission possible de cette maladie en discutant 
les hypotheses suivantes : 

a. Hypothese 1 :·1e gene de la maladie est porte par le chromosome Y 
I O.n .. .r.l!ff.".\0v.,q~---C\~--~ . 
j .. -- .. La ... ,'T\Q..f q..ci~- .... a t\JiLC:..h. J . .l!.a ®.90 S.e..'l<\!:9 .. .1: ·'1· :I..,. tl-:-.:11.:.: 
l .{.) d.' . . <, I ._ .. \.,_o W:\P.~Q.. ,,.__q__ ••.•••• f./J:?P.r: .. r'a..i:s.:b1..,o..>'l.",:,ftXl.~ ..... ~ ... f-l-£..!--..Ci,. •• ,.R..'Y\. . 

l ···~·;\,, f.ffi ... A<.{~1;...\c. ::m.. .... .?~J:..>:n~f.~.~---C.'-f~~::i ... 41.\..~ .. ~"'7!~ . 

I ····ii;.£u_ ::-N.., ..... ~:6't .$.~ .. - .. D~:.~~'-- ... .f.'..0h.\?-9\t~.~---·1..- ... :~-£r. .. 

I :::~~~~~~::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::::: 

I 

I 
i 
i 

I 
I 

I 
- I 

i 
I 

a) Quelle est l'hypothese conflrrnee par ces resultats ? , . . · , 
.,~LL.on:i,.s-o:-i~ .u..3 .. ~m.9'\o:d.x... .. ?9."v~ .. vai .. ~U,l..t.r.,.\.k~ .. o..n':\9.1.ro.w..V.~:w'.':'!· •.. ~t.:.....hl~\c."k.k . 

• r .D -e O . . . . . 'I p U 

I -~. ,-. i..q_.1,,~····~:;,..Q__··~v~.!)l..~ ... D.(.o.~;>~J:~0)1 .. ~.~;·iQ..\~u_ .. ~:-Of'~'\ r...~).'(.'f:"',;:i~r~}:,~ .. -,.;.:,:,.,__;':-.·X. •... 
, O'"'-··~--,'<'...,t .. 0Ju'°·S:~--\ .. !:'.-:\.j·?9.~\,~~--1,t~·'··~~-~--°'\.-O·)l.) .. La.~u css. .. }>,\:rno.\o_d-!:-A .. ~.~-t......... , 

I • :'~J;~ :;tt:='t:t~:,~~• ~'::.~.~~~~:~ ~·~: :~~ ~tJ;~ :l~ t:, I I ---~nti"i~.1. ... (~p-~1~.Z .. 6 .. £o.l: ... C9..nJ~.Y.Y.\-~ .... f'.~fQ;_&.:.~l<e .. k .. !Xno-fa..d~............ I 
I e:~·- ·::;:~~~;~:~~~-~:;;:·~~~;~i~-~~-;~~;~~~~-~~~~-;~-;~~,~~~·-··················· ····· ··········· ···_··. ·········· ·1 · 

-:T' 111 - >I . • ljl t:t "J: '-Ir.. , ......,- . . ...... :· .J.J...3 .}, .. -'-"'3 ...1...., ·*· ·----s-+· •........ :·· ··'l,:--r-··~ •"-\• _....., .: . 

l::::::::::::::'.j~:::::::: :::::::::::::::::~~~::::::::::::: ::::::::::::::;::::::~::::::::.::::::::::::~:::::::'.·::::::::::::::::::::::::::::::::::·:::::::::::::: 

1 0 0 0 1 1 AON anormal-« 
1 2 1 1 0 

11 et_Ils Ih llls lndividus 
0 _ApN normal N . I 

I 

3) Par les techniques de biologie rnoleculaire, on sait distinguer par analyse de l'ADN, l'allele normal de l'allele 
mute a l'origine de la maladie. Voici les resultats d'analyses effectues sur certains sujets . 
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3) Donnez les genotypes des individus de cette famille 

~\:k~ :m;:-·~:;,:;:lli;;_--':w. r, "TI.,_ or.--;:, . . . 
. ~C\\.\,Qe.h ! -~ ! --~- , i ·---~ _--~--r .. _ .. ···········:········································· ... 

'- . . . ~~ ----~····-······················································· 

12) Sachant que Jes femmes 12 et m. ne portent pas !'allele de la maladie .et que l'homme U2 n'est pas ,· ,~,~~~:~::.~:~~-~~t;i~t~~~:~~~~t:!h .. fu.mcfu.J.~--~~--~-w...pQAm~Y.\~ . 
~-£~ .. dst. .. ~'.M.).~~--f:i .. ~... . \J •..• ~ .• H'l:..tl,.:~.SEr.01: .. c~~lli : . 
\.Pi.· m..Jo..~ o.. l?Lk .. da-n.~.-FD '2 b'll".6-0.~ \-1 .v,, .V..C.- .. : tis- .. 0..~X--".l{VJ),P.! . 

\.'.. ~crd.\:vn.~ .. A~(&01 .. ).t:,.~cw\:.~1©.ffi~2f~f~yq_-~7.\~ JJ v~ .. ~.0).0..;lk.h .~at;pt. 
-~·-··· --~---'r\~.~:/~;_e.._.,_ i}c: __ J\;··us:('l~\1..m.Q..{!,., . 
rv-: · ,.- I :- I\ · D (:,_ I r- r..... ,. .. L ' l \-,.. · ........ l.: o.\\9...."C9.... ~- .. l.:O.. ..•. VX\.C\ .\Q..OJ.ll :£;.>. \ ',...)!:;).'P.':\ \.ffiTu:'0.V: f'-t;r.)·. ~- .. l?-CM.., . .X .. , . 

I~ M "'(\.., 

fV'-• ~ ft\] e, ["'] 
"' 

c. Hypothese 3 : le gene de la maladie est recessif porte par le chromosome X 
......... 0.~:1. .. Q 1".\.L.:>-~---.-: _ . 

· ..... - .... ).9~%~ ..... .VY.l.0.~ .s:?.\J, ~-M .. 9.~p.-R .,,, X -m d:R~.\ Q..l,J.Q_.\.~ .. ~:CR/\'n.Pj,__;_f~~1 
•• \.>J.'C\ ••• ,~·-:''m.o.hb X= u. .. 91.;~~---e.-51 ui. LC.(.) •... d .. ~~---:r~..r.,.t L:-/'-"-..L.ti~ .. tUx.... .. ::rr:.." .. 

l .. & .. ~o.--:n.-y>.-L0- .. :::f" .• , .....• r;,_i'!. .. c\.:.a..:::::t"u:. .... ~'-'}c ~.~\\:1....L..\'.L> .... ~ ... -V.-...\.....,? .. :.~.t...\. ... · .. ~ .. ~\ ... \&. .... '-1.. 

·-F~ M.,;2:·'······Q.<, .... s'..<~{-1'°"-e_fL ... 9~.JL} .. ::m.~ .. TA:L.C.~.,-.r:':>OJ.:x..,._<v>- .. /do.\\.''.~:nt. 
.... ~\~ (.,.':::-tl.d..tv.-....Cb.\i..U...~~----·~·-·····c..;., .. q.\..:-: E..6t .. ~.?>:::..\\-:i~ . . 

I \"-· .. ~0n, ,. t-, ·: ~. r-, \rX:::" '°"""'" () \ Xv" cl ; 'Q,,,\· "J \..-. .. . (-l __ I • . 
I ··-·· _,_,,::i.... ).\...\.1::1\I'.l \,:1,1:>.!<'.-.l, -;:;,\.>.\i, • .,..,.,.._,_,.,N,-,, .. Lel...d.i;;.... .. _..... Ot . ...- . .-.'. ···"-·Y-'U<-. \:."t~O.\.. ~ . )< . ..::, - . I ..._-dE,. \...\\ q:-..v.~ .. !-::{\ . .\.c.w,::;) e__r,.-:iXZ:~ .\.,.e.. ~:'.'..'. .. xt\~.J\Jl.. .. .:IT.'\ . .-:t.J< .. ~i::,,:,., £i.6..SIT.3_:.; .. _ . 
I y . d I ··--································_:··_--·:~·-:········;·i··:··········:·······(·-~---·:.········:····-···················-··················································--··· 
• T'\.,,.,.,.,.,.~ r: .• .....,\,-- .,J.,-r:_.,.___ ; µtJI ... '' ,e~Of)> ~.,:,.,-'\. .--.'---· c·>h, ....... 1 f ::t:Tt.\J..__°'-"',,,\,,..L,.'-"-~·"·'···'.cl..1:)..;:-..~ .... 1.i ... 1 ••• JL\7 ..,.1 •• ~--- ·1j..,.,.,i ... c.. ....... ..__...; .. \. ... ~..).,J.'.. ... ~·-""'"'·~·-,······;······················-···················· 

f' _ ct.' Hypothese 4: le gene~~ !'3nmaladie e~ominant.autol5~mal .. , · . . «--·~-·~-~ I 04--~~-- .: M..;.. .. oJ.L4u.... .. =\;.····: ., .:~')..aJu-~~- .d.c.m\LY.\OJ.v:\r. .. ·1 ·· ·R······ ············ 
..................................... /.l'!-...'. c;Jill..~.~---<n£J.1.'VY.\d ~U.:c.9..~~J.-··· ). 2.'~~---·····,······: . 
··-¥-·-~~~~-\-:rr.'\"0'~--~ :r..-\.-~ ... J}."\ !)')~Q.~---~~:\L>.t •.. d\.1.M fQ.'\.~~.t:.(.t-:\.].R...'r. d~-~---·· 
.. :-p~r. [:_;,) .cio\.\.~ .. 2h ~ ·---~-~:?..~ : : .. 
... .-:rt" .:~x:/)(\.1 .. ~- ~--········· : ~---·········· . 
.... ""-- ~ c.o.~ .. ,?.~\.::. .. do~~~---·dtt::, e~o-.M.\o. O':-\] . 

:::: :::::::~:::~~ ~~~t;.:~~:::::::::::::::::::::::::::::::::::::::1~1si~a~•· 1 

I ' ,, . o _...Q. • ) ~ . . 1· 

·····¥······.t:\V;<)~ .... ,.:-~~)'.\-~;-~1- .... ~~--~---0:l.1,.;~.~---~li,-1··:E[i". ············~4~~~- 
1 ····-*········1"-··.···~---··eb_ .... -=---!O~"-····-=········································································································ I 
I t-1. ·""' , • t . I i : •t., ~-:'J,.C,u,:','~ (,,,..,.,~\r.l\,c~~'G..:o.-v.-. '.\.~-p0\~·i..E'.~ .. ~ e.k.\ ~ttr:0.~,Q.,............................ ', 
i . 
r· e. Hypothese 5 : te gene de la maladie est dominant porte par le chromosome X - i 
j C,r.,.~ M.">:v\., ::··················,········ ··,-············::······················~ f i I ···-·":Y0v..k: .. ::)o...,~o.:,:-.- :)'Y.'.0-.\.a..ds.. ..... ~''1 .. '..:·d,,;:;/t..~.9Y.'!-.iJ,l.'.<:\C.:~YU.,.\.J, .. JX-t'lJ.>.: .. ~L .. ~.-~!,..V..... .. f....:i\ i 
I ri ..L-- .. -rrr ' '../ ..... ~ t 
•.... \:f.. C..-0:~ .\'..X).\t\JL ~ .. -e.t: .su.. ( 0':<'.\~~---·.,.µ,.·~···'.·····:·········································································· ' 

1 - :T.<..J.,Si.. 2/~\~ 1.~~,,u_.,.d~~---·~~---·~p,R~ ?.<- H ~,\.1~ ;~Q,~-4 : . 
. . [' ' 'f ~ . . ~ \- 

·, ..... U .. ~·-··-~ .: .... k .. ~ .... 0.U.\~-l?u::-.X.?.<~.t~.~-!\-~\-:~°1'.~.~-~-~-;-d.o.,.,\_~~\:~\.r.t..~,-IY .. x.. ... JP.~ 
...... 8:u.ew.~ ... Co;1)'):tco..d;,ct."°~"?'.1 ..... .do..«,.,o. .. ~---~~~~-.-t~":}fci_~ .. -~-~'r .. ri..\-~.iD.\,.,~. · 

I . 

i 
I 

I 
I 
! 
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un fcetus de quetques semaines. II peut etre conseille dans le cas d'une grossesse \~ risque". II necessite l'obtention 

de tissus f~taux que les techniques modernes permettent de prelever pour des diagnostics de plus en plus nombreux 

et de plus en plus precoces. \....( . . ' 
I ,OJ\\~ c.o.f.:omQ \.)J,/Y\ 

" ·- 'G-· \.) . 
9,\0<,I~((_"::,-'>,Z 6. ,,S.01..~ \"1.~iJ.... kl'~~ ch ?\v..1 c:l9. ~-s ~ · 
(..) \ ~- ,r\' 

\..o -rn~J.. OJ!)Om \- dJ..()c.. clo-n \'\.Jt """' ~./(\.~VJ'!\~ -mo~ru::L.. · 

O,'l\O°'mO-t~ 
Le diagnostic prenatal permet d'identifier une aberration chromosomique ou un gene responsable d'une maladie chez 

1) lnteret: 

Prevention des maladies genetiques · 
Le.diagnostic prenatal 

II) 

II 

I 

m 

f La 13 thalassernie est Un\3 ~~adie hereditaire grave provoquant la 
mart avant 20 ans. 
1) A partir d'une etude du pedigree ci-contre, discutez le mode 

de transmission de cette maladie. 
A conclu~/ · . 
. \a. ... :f?:> ... -:fl.eQ.'.:i.P.:1.0. .. -R.G1- .. ~ .. :f.\,P.f 9.-..~~---~\~J;.~.o:.V-L 

I .,\Q..CQ.~.\\.9..- .. ~\ .. o..v,.,\Q~~-.m9.-~ .. , : , : . 

3) La ~onsanguinite 

II 
Que pensez-vous de la transmission 'de ce caractere , 
hereditaire ? . 
.. O.i,..~0.1,-.qV.Q. .. °'~.f o. .. ±9...'\.Q.. .. -0~.9...~ru.... m 
.q,~ .. -{1 .. "R~!:...m.9.uC..U.t'.r.n .. !.'..'x.B~::\.cOJ:11~:ffi~.. 1 2 a 4 s 6 7 s 9 10 11 ,-~~--?-~-~~--f \~-~ri-~(;··f~-~--0;.~~~~ D O • 

I (J.l. .. Ut .. CD..ll...9:-.~ ... Q...}.$:- •. ~ .•... ~.Y.~ .. (M',t.\Q_.~-::x:\AW Ind-:-------vid . 
1 1 us normaux Ind1vidu attelnt 

I , ----~-~~-~~~~~- ! . ;'.) ~ f 0Y1 ~ • <J \ . ' :--~-----. --i I ·\>.'.'O(~·-·· · L r1L .... ~~--l··-~-~<l-~ .. ~"n.~.~W.V..p.o.b .. ~\ fu.dCIT0.v:no.vx\.u....... i 
!...:.=~=~==~::.:.::.~~:.:.:~·::.:: · ,....... I ·-----~.r~ . .,,._...,...._....~ 

I I 
L hypertrichose des oreilles est une tare caracteris e par 
l'exaqeration de la denslte, de la longueur et de la force 
des poils au niveau du pavilion de l'oreille (ce n'est pas 

I une rnaladie). 

')5- 
_,,,"2 ---------=-DO::..:C:.::U:.:.:m~e:::.:n~ts:...:C:.::0:..=U:.'...:rs::__ 
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I 
l II 12 ll .. , " I H H n j -, f .. 17 ... Y· ; 

J-1 ,-, ··.:-i x . n ,, 
" 2; "' i 

i 

a) Detection des ano~alies chromosomiques : 

Documents cours 
r-P_a_g_e_B~.~. ~~.~~~~~~~~~~~~-4-:-=:m~at=h~_--~~-;~":t 

. 2) Les techniques de prelevef!lent de tissus fmtau~ : . . 
le document ci-<lessous resume les techniques employees dans le diaqnostic prenatal. 

. -·---- -·---.----. -0--: - .. Aro-.- .. -r.\-. ~-O-U-!_':'0. __ ~\-.-::~-0-.~- - .. -. ""'.'.-- ... ' I I 
I!, . A ?M.~\l.~th:-.'.C.~.!\~~f!.-.Q.m.\.. ~"'-:hM O v · ., ~ ·t~ , I "'"'°'?::1::;:.":"r~1~~;;~;;,,; , . 

Fcetoscope ~~ ...•......•....... : , , 

Liquide amnlotique I @ : ER.~~:;;~ \1roi. cl~.~·/:::;::1,'i\~.:,\-~f l 
Cordon ombilical j -A~i"~-~ .. h.yJu~ .. ck.\.Q.. .. {):~~~-:mo_:~ ..... I 

j 4-:.'SvLl.'> .. C:a,"'l'r.'f.c~ .... ~~tdSC..c.0~1..w. .. l.~ii~~- I 
Fcetus I Q.~/;R£.u.9.·LD..\Ol~~~ .. TO~ .. d.u.~s~vd< ! 

l Pince a biopsie Placenta ! ~.'\-Q..~\:;0,:.d.~.\:;.,9\<;\;;, .. n ,;;.m'.\o.\~LQ: .. , :·· l 'r=-~....,.--=. _...._____ -·. , = . - -~ - .·----1 
..:ii. l'J "' . t¥l. () . I 

· "=1' :p..\Py;?~ -s ··'(o..\JL-, ..,.............................. . l 
l "r • ·.~ - ·v·· si, ) .- 0 'I 
l ~a5:,.l.\.uJ2. .. c....~1~Y.1.~~~:8 .. ,S!;!im~~'.l:-£.dn.~.1..o.~t~ .. :SJ.~1'::? .. s .. o.-\\'l.~'R.A .. ov-Skbl.,-.s...ry.:--i\\\c:mt~.,--::i\Q(.Q.:nJ:o.Y.\Qf.)J1 I rD'·~ .r· • 1 .. .. -, • · 0 . ' \ , 

C\I.~c\s. .. e..V.Cl'\-¥. .. ~(J) •. o .. '0~~\$! . .'<1).\£0<:\.u.\.~ .. ~~\ .. '5s.l. ~§\«.) _ - 

3) Les rechE:rches effectuees sur les relevements: 


