Unité 3 : SVT-MTTOUGUI

Transmission de I’information génétique au cours de la reproduction sexuée
; lois statistiques de transmission des caracteres génétiques chez les diploides
( Option SVT > I’hérédité humaine )

Chapitre 1

Transmission de I’information génétique au cours de la reproduction sexuée

Introduction et problématique :page (101) 103fig2

Fécondation

Cellule ceuf
“ 5

La cellule-couf se divise do
nombreuses fois pour donner

La reproduction sexuée permet la transmission de 1’information génétique d’une génération a
I’autre ; Elle se caractérise par deux évenements :

- La production des gameétes : cellules sexuelles contenant la moitié des chromosomes.
(haploides).

- La fecondation : fusion des gameétes male et femelle en une cellule unique nommée
zygote (diploide)
Dans la reproduction sexuée, chaque descendant hérite des chromosomes, pour moitié
d’origine paternelle et pour moitié¢ d’origine maternelle. Cette reproduction permet aux
espéces de se perpétuer en assurant une diversité génétique au sein d’une méme espece.

Problématigue : Comment la reproduction sexuée assure-t-elle la diversité génétique
et le maintien du caryotype au sein d’une méme espece ?

I-Que se passe-t-il au cours de la formation des gametes ?
1) Mise en évidence de la réduction du nombre de chromosomes :
a) Comparaison des caryotypes des gametes avec celui d’une cellule souche des
gametes :
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Le document ci-dessous vous présente trois caryotypes effectués chez 'homme,
le premier (doc a) sur une cellule souche des gamétes appelée spermatogonie,
les autres (doc b) sur des gameétes
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Doc a. carvotype d’une spermatogonie  Doc b. carvotype de gamétes

(Cellule souche des spermatozoides)
Décrivez et comparez les caryotypes de différentes cellules et en donnez les formules chromosomiques

Réponse :

La cellule souche (spermatogonie) possede 46 chromosomes organisés en paires.
Chaque paire est constituée de 2 chromosomes homologues (semblables par la taille et la
position du centromere).Cette cellule est qualifiée de cellule diploide.

Sa formule chromosomique 2n = 22AA+ XY =46 (ou 2n = 44A + XY)

Les gameétes sont a n = 23 chromosomes (nombre impaire) et sont donc des cellules haploides.
Les formules chromosomiques : n=22 A+ X ou Un=22A+Y

b) Conclusion : La gamétogénése produit donc des cellules haploides (les gametes)
a partir de cellules-souches diploides : il y a eu donc réduction du nombre de chromosomes
-> on parle de réduction chromatique. la division permettant le passage de la diploidie a
I'haploidie s’appelle la_ méiose.
Les phases de la méiose :
a-Observation microscopique au niveau des gonades durant la gamétogénése: docl p 103
La 1° division : division réductionnelle :
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a- Description des phases : polycopie

1¥¢division

2% division

Description

Prophase | :

e Disparition de I’enveloppe nucléaire

e Formation du fuseau achromatique

e Condensation et appariement des
chromosomes homologues, formant des
bivalents ou tétrades

Métaphase I :

e Les paires de chromosomes homologues sont
disposes sur le plan équatorial de la cellule de
telle maniére que les centromeres sont de part
et d'autre du plan équatorial

Anaphase | :

e Séparation et migration des chromosomes
homologues vers chacun des pbles de la
cellule

Télophase I :

e Cytodiérese (division du cytoplasme) et
formation de deux cellules haploides (chaque
chromosome posséde deux chromatides)

e Disparition du fuseau achromatique

e Réapparition de I’enveloppe nucléaire

Prophase 11 :
e elle est courte, car les chromosomes sont
déja condenses et répliques
e Disparition de I’enveloppe nucléaire
e Formation du fuseau achromatique

Métaphase 11 :
e Les chromosomes s’alignent une nouvelle
fois a I’équateur de la cellule
(Les centromeres sur le plan équatorial)

Anaphase Il :

e Les chromatides de chaque chromosome se
séparent et se dirigent chacune vers un pole
de la cellule

Télophase 11 :

e Cytodierese et formation de 4 cellules

haploides

e Reformation de I’enveloppe nucléaire

e Disparition du fuseau achromatique
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b-Conclusion : La méiose est une succession de deux division cellulaires, elle se déroule
dans les organes sexuels (gonades), elle permet de produire 4 cellules haploides (les
gametes) a partir d’une cellule mere diploide

Remarque : Quelgues anomalies de la méiose : doc2 page 105(107)
2) Evolution de la quantité d’ADN au cours de la méiose : doc 3 page 105 (107)
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1) Décrivez les différentes phases de la méiose
2) Trouvez la relation entre I’évolution de I’ADN et la modification du nombre et de

I’aspect des chromosomes.
e Description :

La courbe de I’évolution de la quantité d’ADN au cours de la méiose nous montre plusieurs
phases caracteristiques :

- La phase G1 qui correspond a la premiére phase de croissance ou la quantité de I’ADN

reste constante a g

- La phase S qui correspond a la réplication de I’ADN, la quantité d’ADN passe de q a 2q

- La phase G2 qui correspond a la deuxiéme phase de croissance quantité de I’ ADN reste

constante a 2q

- La méiose qui est une succession de deux divisions cellulaire, la premiere (division

réductionnelle) fait passer la quantité d’ADN de 2q a q puis la 2éme (division
équationnelle) permet un passage de la quantité d’ADN de q a q/2

e Relation entre I’évolution d’ADN et aspect des chromosomes :

- Au debut de I’interphase, durant la phase G1, les chromosomes homologues
monochromatidiens , contient une quantité stable est constante d’ADN =q.

- Pendant la phase S de I’interphase ,il y’a duplication ,suite & la synthese, d’ADN ce qui
donne des chromosomes a deux chromatides contenant chacun une molécule d’ADN

- Durant la phase G2 les chromosomes sont donc bichromatidiens avec une double quantité
d’ADN=2q.

- Pendant la méiose, aprés la 1 division il ya séparation des deux chromosomes
homologues ; et les deux cellules obtenus contient un nombre impaire des chromosomes et
donc une quantité initiale d’ADN =q

- Apres la 2°™ division, il ya séparation des deux chromatides de chaque chromosome de la
cellule précédente et qui seront repartis sur 2 cellules. Contenant chacune % q d’ADN
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- Enfin les 4 cellules obtenus a la fin de la méiose contiennent la moitié du nombre des

chromosomes et donc la demi quantité initiale d’ADN =1/2 q.

I1. Le réle de la méiose et de la fécondation dans le brassage allélique
1. La méiose a I’origine de la diversité génétique des gamétes
A. le brassage interchromosomique : doc 4 paqe 105 (107) ((fig+texte)
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Lors de I’anaphase I de la méiose, chaque chromosome d’une paire de chromosomes

homologues peut migrer aléatoirement et de fagcon indépendante pour chaque paire, vers I’un

ou I’autre pdle de la cellule.

Il'y a ainsi un brassage des chromosomes homologues dans les cellules filles: on parle de

brassage interchromosomique

Ainsi, par brassage interchromosomique, n paires de chromosomes homologues conduisent a 2"

génotypes de gametes différents

(L’Homme posséde 23 paires de chromosomes ce qui donne
223 combinaisons de gamétes en considérant uniquement le brassage interchromosomique

** Exemple deux couples d’alléles (A/a et B/b) (2 genes indépendants portés sur deux

chromosomes différents).

DCHEC

Separation aléeatoire des
chromosomes homologues en
anaphase I (division
reductionelle : 2N — n)

1° division
de meéiose

"
E ou

Separation des
chromatides en

2° division de
'

meiose

anaphase 11

D6 DD

Resultat en télophase Il (fin de méiose) : garniture chromosomigue des gameétes formeés

e A B aa b a A b Thaa B

Géenotypes des gametes
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Pour 2 paires de chromosomes on obtient 4 types équiprobables (25%) de gametes :

(AB), (ab), (Ab), (aB)

B. Le brassage intrachromosomique :
B1- Crossing-over: doc 6 :fig 1 et fig 2 page 107 (109)
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Dans des cellules en prophase | de meiose, on observe les chromosomes homologues

-over par les Luntlicicns

s peuvent se produire entre

étroitement appariés : leurs chromatides s’enchevétrent et forment des figures (en forme de X)

appelées chiasmas.

Au niveau des chiasmas, des échanges de fragments de chromatides peuvent se produire entre

chromosomes homologues : ¢’est le phénomene de crossing-over (ou enjambement).

De nouvelles combinaisons d’all¢les apparaissent alors sur les chromatides remaniés : on parle

de brassage intrachromosomique

Remarque : les crossing-over se produisent au cours de toutes les méioses sauf chez la

drosophile méale(mouche de fruit).

B2- le comportement des alleles au cours de la méiose en présence et en absence de

crossing-over

** Exemple deux couples d’alleles (A/a et B/b) (2 genes liées portés sur le méme

chromosome).
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ditypes de gaméetes =
Z gaméte s parentaux [(AB) (ab)
et 2 gamétes recomninais (Ab)aB)
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- Enabsence de Crossing-over on obtient deux types de gametes : - Des gameétes portants
les alleles AB (50%) des gametes portant les alleles ab (50%) (tous parentaux)

- En présence de Crossing-over on obtient 4 types de gametes :- Des gameétes parentaux
portants les alléles AB et ab et des gamétes recombinais portants les alleéles Ab et aB.

(Les 4 types de gametes ont des proportions non égales : gametes parentaux en proportion

majoritaire, gametes recombinés en proportion minoritaire)

Les Crossing-Over créent de nouvelles combinaisons des alleles des génes d’un méme

chromosome.

Le phénomene de crossing-over augmente donc la diversité génétigue des gametes.

Remargue : les deux brassages s’ajoutent, en effet le brassage interchromosomique
s’exerce sur des chromosomes remaniés au préalable par le brassage intrachromosomique
ce qui aboutit a la formation de gamétes d’une diversité potentiellement infinie.

Conclusion :

la méiose assure le passage de la phase diploide a la phase haploide et I’obtention

de 4 cellules filles (n) a partir d’une cellule mére (2n).

2- Les conséquences géenétiques de la fécondation :

a. La fécondation permet de reconstituer la diploidie :

spermatozoide n = 3
+

fusion des noyaux

ovocyte n = 3

cellule oceuf diploide 2n = 6

Au cours de la fécondation, un gaméte male et un gamete femelle haploides s unissent : leur
fusion conduit a un zygote ou cellule-ceuf diploide : la fécondation établit la diploidie

dans la cellule-ceuf.

b. La féecondation amplifie le brassage allélique di a la méiose :
la rencontre entre les gametes males et femelle étant aléatoire, le matériel génétique du zygote
est issu de I’union des matériels génétiques de 2 gametes tirés au sort parmi une quasi-infinité
de gametes possibles (22 x 22 pour I’Homme) possédant chacun une combinaison d’alléles
inédite pour les différents génes du génome. Le zygote posséde également une combinaison
d’allele inédite, ce qui participe a la diversité genétique des individus au sein de 1’espéce.

3. Lerodle de la méiose et de la fécondation dans la stabilité du matériel héréditaire

d’une espece.

Mit INDIVIDU ADULTE
oses - cellules somatiques -

CELLULE-CEUF

X[Fécouonnou]

Cellules an
= haplophase

gamete

gamete

Cellules méres
des gameétes

Cellules a 2n
=diplophase

METO SE CYCLE CHROMOSOMIQUE

DE L'ESPECE HUMAINE
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Le caryotype des cellules somatiques (cellules du corps) et des gametes (cellules reproductrices)
est maintenu stable d’une génération a une autre. Cette stabilité du caryotype au fil des
générations est assurée par I’alternance, au cours du cycle de développement, de deux processus
biologiques complémentaires : la méiose permet de passer de la phase diploide a la phase
haploide, alors que la fécondation permet de passer de phase haploide a la phase diploide.
Chapitre 2 :

L ois statistiques de transmission des caracteres génétiques chez les diploides

Introduction :

Les organismes diploides sont le résultat de la fécondation des cellules haploides (gamétes) qui
donne un ceuf diploide contenant des paires de chromosomes identiques et ainsi chaque gene est
trouve sous forme d’un couple d’alléles.

- Quelles sont donc les lois qui régissent la transmission de ces alléles a travers les générations
de ces organismes?

|- Etude de la transmission d'un couple d’alléles (un seul gene) : Monohybridisme
1)  Geéne non lié au sexe (porté sur un autosome):
1-1) Cas de dominance compléte
A- Expériences de Mendel et interprétations chromosomiques
A-1: Travaux de Mendel : document page 109 (125)

i | Pais lisse ) Fois ridé (:?':?‘I.- PARENTS
S provenant de lignées pures TR MANIPLAATION &7
HUMATNE
e
PROBDUCTION DE
GRATMNES DAMNS
lére GENERATION UME 6O0USSE DE
r" FILLE F1 LA FLEUR B
1 Austofaoondat
i Ay e
) —
-
plante hybride de
- ¥ 2e GENERATION EERMINATION bUNE 6RATNE ET Premitre
£ L FILLE F2 CROLSSAMNCE B'UN MNOUVEAU PLANT génération-fille F1
e -
PROTOCOLE EXPERTMENTAL MIS AU POTNT PAR MEMNDEL FECOMDATION CROISEE ARTIFICIELLE

A-2 : Résultat des expériences de Mendel : document 1 page 111( 127)

Si I’on croise une plante a petits pois lisses avec une
plante a petits pois ridés, on obtient, dans la premiere
génération dite F1, des plantes a pois lisses
unigquement.

On dit donc que le caractére « pois lisses » est
dominant car il est le seul & se manifester. Par
convention, les caractéres dominants sont souvent
indiqués en majuscule. Tandis que le caractére « pois
ridés » est dit récessif car il est caché alors que 1’on
sait qu’il est présent et devrait étre visible. Par
convention, les caractéres récessifs sont souvent
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A-3 : Interprétation des résultats :
e Croisement genération G1 :
- Il s’agit d’un croisement entre deux individus qui different par un seul caractere : cas
du Monohybridisme
- La génération F; est 100% homogéne — donc les parents sont de lignées pures selon
la loi de Mendel .
1% loi de Mendel (loi d’uniformité des hybrides de la 1% génération F1) :
Tous les individus (hybrides) de F1 issus du croisement de 2 lignées pures
différents par un caractére sont uniformes.
- les individus de F; ressemblent a 1’un des parents « pois lisses »—> le caractére ou
I’allele responsable « pois lisse » est dominant (manifeste) (L) tandis que le caractére
« pois rides »est récessif (caché) (r).
**Remarque : Par convention le caractére dominant est souvent indiqués par la 1°
lettre en majuscule (ou +) et le caractére récessif en minuscule.
e Croisement generation F2 :
- ¢’est un croisement entre hybrides de F1 : autofécondation
- Chaque hybride de la premiére géneération est hétérozygote, donc il donnera deux types de
gametes équiprobable—> chacun contient soit I’all¢le L (probabilité de 1/2 ou 50%), soit
I’alléle r (probabilite1/2 ou 50%).

2°M Joi de Mendel (pureté des gamétes) : Tout gaméte ne contient qu’un seul alléle du
gene suite a la ségrégation des alléles lors de la meiose.

-Nous obtenons en F2 les proportions suivantes : 3/4 pois lisse [L] et 1/4 pois ridés [r]
—> (cas de la dominance de I’allele L sur I’alléle r)

** |nterprétation chromosomique :

*Croisement C1 :

Parents . P(ridé) X P(lisse)
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Phénotype P : [r] X [L]

Génotype P : r//r X L//IL (Parents races pures—> homozygotes)

Gameétes : @X@
%) (100%)

IFécondation:| \1 l/

Génotype F1: r//L ( F1 hybrides - heterozygotes)

Phénotype F1.: [L] 100%

e Croisement C2:

F1 x F1
Phénotype F1 : [L] X [L]
Génotype F1 : L//r X L//r (F1 hybrides = hétérozygotes)
'\ /N
Gameétes : CLDXr> XZLbdr >
(50%) (50%)  (50%) (50%)

Fécondation: \ /

Echiquier de croisement des gametes de F1 :

ameétes F1 /L@ /r @
#\ 172 1/2
L/ © o L/L  [L] L/r  [L]
1/2 1/49 1/4 '@
r/ @ rilL [L] rilr [r]
1/2 1/49 1/4@

Les proportions théoriques des Génotypes en F2 : (2/4) 1/2r/IL ; 1/ALIIL ; /4 xlIr
Les proportions théoriques des Phénotypes en F2:  3/4[L] 1/4][r]

Conclusion :
Les résultats théoriques correspondent aux résultats observeés - confirmation du cas de
monohybridisme avec dominance de L surr.
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B- Exemple 2 : étude expérimentale du de la transmission du caractére « couleur
de velours » chez les souris .
Exercice :
e0N croise deux souris de race pure, I'une est blanche I’autre est grise ; on obtient une
premiere génération F1 ou toutes les souris sont grises.
En croisant entre elles les souris de F1 on obtient une 2°™ génération F2 distribuée comme il
est indiqué dans la figure 1 page 113.

=" @e : 2o
100% 4:;: /)
sSouris crnisé,ss enire elles
- R
198 = = T2
sm?‘niséﬂs entre elles souris croisées entre elles

= S = @ SN

189 57 @ 100%

EXPERIENMNCE DE MOMOHYEBRIDISME DE CUEMOT

1- A partir de ’analyse des résultats des deux croisements déterminer le mode de
transmission du gene responsable de « la couleur de velours » chez la souris.

2- Donnez I’interprétation chromosomique du premier et du deuxieme croisement. Puis
Comparez les reésultats théoriques avec les résultats expérimentaux. Que deduisez-
vous ?

eOn croise des souris de F2 entre elle et on observe les résultats montrés dans la figure 1

3- Comment procéder pour connaitre le génotype des souris blanche de la F2 ? (utiliser fig
2 pour I’explication)

4- Interpreétez les résultats observes dans la génération F2.

Réponse :1)
- Il s’agit d’un croisement entre deux individus qui different par un seul caractere
du Monohybridisme
- le géne responsable de « la couleur du velours » de la souris possede deux alléles :
I’alléle codant pour la couleur blanche et 1’alléle codant pour la couleur grise.
- Fyest 100% homogéne —les parents sont de lignées pures —>la 1% loi de Mendel est
vérifiée.
- Tous les individus de F1 sont gris > I’alléle codant pour la couleur grise est dominant
(G) alors que I’alléle codant pour la couleur blanche est récessif (b).
- Les individus de F1 sont des hybrides = hétérozygotes (B//b) et produisent donc deux
types de gametes equiprobables : (b/) et (G/)
- ala fécondation il se produira une rencontre aléatoire entre les deux gametes > Donc
on aura en F2
trois types de génotypes (G//G)(G//b)(b//b) qui vont donner deux phénotypes 3/4[G] et
1/4[b].
2) ** Interpretation chromosomigue :
*croisement F1 :

. cas

P(blanche) X P(grise)

Phénotype P : [b] X [G]
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Génotype P : b//lo X G//G (parents races pures=> homozygotes)
Méiose
Gametes: b/ X IG
(100%)  (100%)

Fécondation: \1 t/

Genotype F1 : b/IG

Phenotype F1 : [G] (100 % hybrides = heterozygotes)

e Croisement F2 :

F1 X F1
Phénotype F1 : [G] X [G]
Génotype F1 : G/lb X Gllb
Gamétes: G/; /b X G/; /b
(50%) (50%)  (50%) (50%)

Fécondation: \ /

Echiquier de croisement des gametes de F1 :

ametes F1 G/ /b
?\ 1/2 1/2
G/ o G/IG [G] G/lb [G]
1/2 1/4 1/4
b/ Gl/Ib [G] b/lb [ b]
1/2 1/4 1/4

Les proportions des Génotypesen F2:  1/2 b/IG ; 1/4 G/IG ; 1/4 blIG
Les proportions des Phénotypesen F1: 3/4[G] 1/4[b]

Les resultats observés : [G] =198/270 x 100 = 73,33%

[b] =72/270 x100 = 26,66%
Conclusion : Les résultats théoriques correspondent aux résultats observés. On valide
I'hypothese que la couleur du velours est déterminée par un gene avec deux alléles, I'un
dominant et I'autre.

2) Pour connaitre le génotype d’un individu de F2 dont le phénotype est dominant (hybride
ou lignée pure) on réalise un croisement -test (croisement avec un individu a caractére
récessif) : voir fig + texte.

Si le croisement —test nous donne une géneration F1 100% dominant - I’individu
testé est homozygote de lignée pure
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Si le croisement —test nous 50% phénotype dominant 50% phénotype recessif >
I’individu testé est hétérozygote =hybride.
3) Interprétation des proportions en F3 :

eLe croisement entre deux souris blanches donne 100 % souris blanches puisque les
souris blanches sont homozygotes, elles ne contiennent que 1’alléle récessif donc ne
donne que des gameétes (b/).

oL e croisement entre deux souris grises homozygotes donne 100 % souris grises, elles
ne contiennent que I’allele dominant donc ne donne que des gameétes (G/).

eLe croisement entre deux souris grises hétérozygotes donne 75 % souris grises (=
162/198 x100) et 25% (57/198 x 100) des souris blanches : « voir I’échiquier
précédent »

1-2 : Cas de codominance (alleles sans dominance ou dominance incomplete)
Exemple 1 : voir fig 1 page 115 +texte

belle de nuit

Q

F1 XF1

100%

Questions :
1- Que Déduisez-vous en analysant les resultats du croisement 1
2- Donnez une interprétation chromosomique des deux croisements 1 et 2 en établissant
un échiquier de croisement pour chaque cas.
Réponse :
1- *_Le croisement] :

- Il s’agit de la transmission d’un seul caractére = monohybridisme.

- La couleur des roses est codée par un seul gene possédant deux alléles, un responsable
de la couleur « rouge » et I’autre responsable sur la couleur « blanche ».

- F1 est homogeéne = les parents sont de races pures selon la 1% loi de Mendel.

- Tous les individus de F1 ont un nouveau phenotype (rose) intermédiaire entre les
phenotypes des 2 parents—>On en déduit que les deux alléles « R; rouge » et « B;
blanc » sont codominants et I'expression simultanée de ces deux alléles donne la
couleur rose.

*|e croisement? :
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- F2 est composée de : 1/4 d'individus a fleurs blanches, 1/4 a fleurs rouges et 1/2 a fleurs
roses. Cela correspond au cas de codominance.
2) interpretation chromosomique :

* croisement C1 :

P(rose rouge)X P(rose blanche)
Phénotype P : [R] X [B]
Geénotype P:  R//R X B//B (parents races pures—=> homozygotes)

Gametes: R/ X /B
(100%)  (100%)

Fécondation: \1 /

Genotype F1 : R//B

Phenotype F1: [RB] (100 % hybrides(rose) = heterozygotes)

e Croisement C2 :

F1 x F1
Phénotype F1 : [RB] X [RB]
Génotype F1: R/B X RIB
Gamétes : R/; /B X R/; /B
(50%) (50%)  (50%) (50%)

Fécondation: \‘ /

Echiquier de croisement des gametes de F1 :

ametes F1 R/ /B
#\ 1/2 1/2
R/ o RI/R  [R] R/B  [RB]
1/2 1/4 1/4

B/ R//B [RB] B//B [B]
1/2 1/4 1/4

Les proportions des GénotypesenF2 : 1/4 R//R ;1/2RI//B ; 1/4BI/IB

Les proportions des Phénotypesen F2 : 1/4[R]; 1/2 [RB ] ; 1/4[B].

—> Les résultats théoriques correspondent donc bien aux résultats observes. La couleur des fleurs
est bien codée par un gene avec 2 alléles étant codominants.
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e Exercice ala maison : cas des animaux page 115.

1-2 : Cas de du gene létal

e Exemple : document 3 page 117

Le facteur "huppé" est un facteur dominant, létal a I'état homozygote entrainant 25% de
jeunes non-viables de I'accouplement : corona X corona autrement dit huppé x huppé.
Il méne a la stérilité ou a des ceufs qui n'éclosent pas. C'est pour cette raison que I'on

accouple jamais deux huppés ensembles.

.

Hh Hh

p
>
W

. Hh

y
13 213

Facteur Létal dans le croisement Huppé X Huppé

!g ! E,A £ Vs
» . =
hh Hh HH

Reéponse :
1) voir tableau
Hh X Hh H/ /h
1/2 1/2
H/ M H//h  [H]
1/2 1/3
h/ H//h [H] h//h [ h]
1/2 1/3 1/3
Interpretation chromosomique :
Croisement P (Huppeé) x P (Huppe)
Phénotype [H] x[ H]
Genotype Hh X Hh  (hétérzygotes)
Gametes H;h x H;h
50% ;50% 50%; 50%
Echiquier de croisement de F1 :
gametes H/ /h
P 1/2 1/2
P
H/ % |HI/H H//h
[H] [H]
h/ Y2 H//h h//h [ h]
[H]
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Les proportions théoriques du cas de dominance 1/4 HH ; ¥ h ; 2/4 Hh sont différents des
proportions observées 1/3 hh 2/3 Hh ; cette différence s’explique par le fait que le géne
est létal en cas d’homozygote H//H.( les embryons a génotypes HH sont morts avant la
naissance) . donc on aura seulement deux génotypes Hh a 2/3 et 1/3 hh . (ou 1/3 [h] 2/3

[HD)

Proportion 1/3 ; 2/3 > géne letal avec dominance |.

2) Cas du géne lié au chromosome sexuel : mohohybridisme lié au sexe
A- le r6le des chromosomes sexuels dans la détermination du sexe :
*Analyse du caryotype de la drosophile : doc 1

Document 1 : le role des chromosomes sexuels dans la determination du sexe

Drosaophile femelle
= e ""-a.,_\_\_\_\_\_\-\-‘
AT - L
A ":! = 100% X | x —E%‘
o ——— ¥ "“

A
., @ meiose-—-= = @
Cellule mere 2 formation desl'=' fécondation 1
Drosophile male 50% X

Chez la drosophile, le caryotype est compose de 8 chromosomes . 6 autosomes et 2
chromosomes sexuels. le male porte un chromosome X et un chromosome Y non
homologue
En revanche La femelle porte deux chromosomes X homologues.

Formule chromosomique :

d > 2n=3AA+XY=8 ? > 2n=3AA+XX=8

Donc le sexe est déterminé par XY > male et XX - femelle

Remarque : chez certains oiseaux, poissons, papillon, les vers a soie ,le male est
homogametique ZZ la femelle est hétérogamétique ZW ou ZO

La femelle produit donc un seul type de gamete (contenant seulement X) > n=3A+X

Le male produit deux types de gametes (I’un contient X, ’autre Y) = 50% n=3A+X
50% n= 3A+Y
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*Les alleles sur les chromosomes sexuels : document 2 page 21

aut os o mes

partie propre a |

(paire 1) X[A A 3[A a]X
XA a a|—™ —™|¥
partie commune

alxetaly
A A 8 X X
A3 a | X Y

15 & 3 partie propre 317
AlA 3T =3 )( gonosomes
1 Y (paire XX ou XY)

C- Transmission d’un caractére lié au sexe chez la drosophile
**Exercice : un autre chercheur américain «« Morgan » a réalisé le croisement
representes sur la fig 1 et 2 page 119

Dans cette expérience, Morgan s'intéresse au caractére de la couleur des yeux chez une mouche, la drosophile.
Il dispose de deux lignées dites "pures", c'est-a-dire que tout croisement au sein d'une méme lignée donne des

individus avec le phénotype parental. L'une de ces lignées présente le phénotype "sauvage™ aux yeux rouges et
l'autre le phénotype "mutant™ aux yeux blancs.

Gréce a une méthode statistique rigoureuse sur une grande population de mouches, Morgan étudie le croisement
de femelles de phénotype "sauvage™ aux yeux rouges avec des males de phénotype "mutant” aux yeux blancs
(génération parentale P).

Femelle
AY
—— Chromosome X
U— Chromosome Y
—_ l‘_I
\— Chromosomes sexuels
i B E/
d Yeuwx blancs Yeusx Fouges
@ e
i 3 lf_l) P E l?_) _\t_l{) EaETH
Yeux Fouges Yeux rouges Yeusx blancs 129 9 as 9 132 d 86 d
Yeux rouges Yeux blancs Yeux rouges Yeux blancs
Uk PREMIER CROISEMENT DE TYPE UM DEUXIEME CROISEMEMT
MEMNDELIEN INHABITUEL

1) analyser ces résultats que déduisez-vous en comparant les deux croisements.
2) donnez une interprétation chromosomique de F1.
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e Réponses :
1- *Dans le 1*" croisement :
- On obtient une génération F1 homogene « yeux rouge » donc la 1 ere loi de Mendel est
confirmée.
- Dallele responsable des yeux rouges est dominant tandis que 1’allele responsable des
yeux blancs est récessif.
*Dans le 2°™ croisement qui est un Croisement réciproque de point de vue sexe des
parents :
- On obtient une génération F1 non homogéne —> 1* loi de Mendel non Vérifiée
(exception)
- Les phénotypes de F1 différents selon le sexe : = donc il s’agit d’un géne li¢ au
chromosome sexuel
- Le caractére apparait chez la femelle et chez le méle aussi tous le phénotype des males
F1 ressemble au phénotype de leur mere donc - le gene est porté sur la chromosome
sexuel X .(plus exactement sur al partie qui n’a pas son homologue sur Y).
Remarque :
Si le géne est porté sur le chromosome Y alors le caractére n’apparait que chez le male :
herédite pere—> fils

2- Interprétation chromosomique :

d

CroisementC1 : Les parents ? (yeux rouge) X (yeux blancs)

Phénotype P : [R] X [b]

Génotype P : XrXr X XpY  (parents races pures—>
homozygotes)

Gametes: X X Xp Y
(100%) (50%) (50%)

Fécondation: \1 //

Echiquier de croisement F1
Gametes

Q\Xb Y

XrR 100 XrXb XrY [R]

[R]
d

Genotype F1 : Q 50% XrXo :

- 50% XRrY
Phenotype F1: 100% [R]

Croisement C2:

d

les parents Q (yeux blancs) X (yeux rouges)
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Phénotype P : [b] X [R]

Génotype P : XoXp X XrY  (parents races pures—>
homozygotes)
Méiose
Gametes: Xp X Xr ;Y
(100%) (50%) (50%)

Fécondation: \1

Echiquier de croisement F1
Gametes

\&XR Y

50% 50%
Q
Xo 10096 | XoXRr XpY [b]
[R]

Genotype F1:  50% XgXp : 50% XpY
Phenotype F1: 50% [R]> 9

50% [b] = d‘
*Exercice a la maison :

On effectue deux croisements entre poules et cogs de lignées pures différant par la coloration de leur plumage: celui-ci

est soit de couleur noire homogéne, soit rayé noir et blanc, c'est-a-dire barré. Le phénotype plumage barré est
dominant.

Croisement 1: poule barrée * coq noir

Croisement 2: poule noire * coq barré

Les descendants sont les suivants:

Croisement 1:

f1 => poules noires et cogs barrés

f2 => 25% poules noires, 25% poules barrées, 25% cogs noirs et 25 % coqgs barrés.

Croisement 2:
f1 => poules barrées et coqgs barrées
f2 => 25% poules noires, 25 % poules barrées et 50 % coqs barrés.

1/D'aprés les résultats obtenus en f1 pour les 2 croisements, le géne de couleur du plumage peut-il étre localisé sur un
autosome? Une hérédité liée au sexe ou la femelle aurait 2 chromosomes X et le male un chromosome X et un Y rend-

elle compte de I'ensemble de ces résultats?

2/Compte tenu de vos réponses précédentes, quelle répartition de chromosomes sexuels permettrait d'expliquer les
phénotypes des animaux f1 et f2 pour chacun ses croisements? Schématisez l'interprétation chromosomique des

résultats correspondants a cette hypothése.

Bilan du monohybridisme:

* Non lié au sexe (le croisement réciproque donne les mémes résultats)
-Croisement entre deux parents différents par un seul caractere

-F1 homogene—> 1°" loi de Mendel veérifiée : les parents sont de lignée pure
- le phénotype observé en F1 est Dominant le caractere cache est récessif.
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- le phénotype observé en F1 est nouveau ou intermédiaire entre les parents ->codominance
entre les deux caractéres

- les individus F1 sont des hybrides et produisent deux types de gametes chacun contient un
seul allele du gene : 2°™ loi de Mendel .

- le croisement entre F1XF1 > F2, selon les proportions on déduit :

*3/4 ; 1/4 ->Dominance compléte.

*1/4; 1/2 ; 1/4->codominance.

*2/3; 1/3-> geéne létal.

* |ié au sexe :
- le croisement réciproque des 2 parents donne des résultats différents

- F1 hétérogéne malgré les parents lignés pures: Exception de la 1¢'loi de Mendel
-Les phénotypes en F1 varient en fonction du sexe des individus.

Il - Etude de la transmission de deux couples d’alléles (deux gene) : Dihybridisme
1) Cas des genes indépendants
e Exemple : document 1 page 123

f( } Fois jaune et lisse Foiz vert etrds =% PARENTS

prosEnant de igrees pukes

Fécondation croisée /
artificielle K
ehamines coupees
avant maturité ) iy e
R v | e

100% DE S ——= Pt =, o
SRALNES ( ) ( ) ( } o) lére GENERATION
JAUNES 5 po SELCUR S FILLE F1

ET LISS5ES
dutofecondation

naturelle
chez 13 plants

I ';%  P——

o

{_) S N 2e GENERATION
108 32

Ii5 108

UNE EXPERTEMCE DE DIHYBRIDISME REALTSEE PAR
MEMNDEL

Question :
1- En exploitant les résultats des deux croisements, déterminez le mode de transmission

des deux caracteres héréditaires étudiés.
2- Donnez I’interprétation chromosomique du deuxiéme croisement en se

basant sur 1’échiquier de croisement, et comparez les proportions théoriques des différents
phénotypes en F2 avec les proportions observées expéerimentalement.
Utilisez les symboles (L/I) pour lisse et (R/r) pour ridée (J/j) pour le jaune et (\V/v) pour le

vert.
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3- Pour vérifier ’hypothese de disjonction indépendante des couples d’alleles
on effectue un croisement test dont le résultat est le suivant (page 125) :
a- En quoi consiste ce croisement ?
b- Quels sont les proportions attendues en cas de deux géenes indépendants.

Réponse :

1- Transmission de deux caracteres =>cas du dihybridisme
*Le caractére couleur est codé par un gene possédant deux alleles : alléle codant pour le
jaune, un autre pour le vert.
* Le caractére forme est codé par un autre géne possédant deux alléles aussi : alléle
codant pour la forme lisse, un autre pour la forme ridée.

- F1 homogene > 1° loi de Mendel vérifie : les parents lignés pures

- F1 100% lisse et jaune—> les 2allele codant pour le jaune et lisse sont dominants alors

que les deux alléles codant pour le ridee et le vert sont récessifs.

- Le croisement entre F1xF1 - F2 avec les proportions 9/16, 3/16, 3/16,1/16

= Génes indépendantes : il y disjonction indépendantes des coules d’alléles : 3°™ loi de
Mendel

2- Interprétation chromosomique :

Croisement c1:

Les parents P x P
Lisse et jaune ridee et vert
Phénotypes [L, J] X [r,V]
génotypes L/ ; 3 X rlir; vilv
gametes (L., J) X (r,v)
100% 100%
Fécondation \ /
Genotype de F1 L/ir; v
Phénotype de F1 [L,J] 100%
Croisement C2:
F1 X F1
Phénotypes [L,J] X [L,J]
Genotypes L//r JI X L//r Jliv

gamétes LJ Lv rJ rv X LJ Lv rJ rv
25% 25% 25% 25% 25% 25% 25% 25%
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L 3 118 1. o 1116| ¢ v D1 AT
L J L T r J r J
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L I L v r J r v
ty == [L]] == [Lv] == [rJ = = [ry
& 16| . o 116 .y e g 116

Les résultats théorigues obtenus en F; sont:
[L,J]=9/16 (0,56)
[L v] =3/16 (0,18)
[r, J] =3/16 (0,18)
[r,v]=1/16 (0,06)

Les résultats observés expérimentalement obtenus en F; sont:
[L,J] =315/556 (0,56)

[L v] =108/556 (0,19)

[r, J] =101/556 (0,18)

[r,v]=32/556 (0,057)

Les résultats obtenus expérimentalement sont conformes aux résultats théoriques = les génes
sont indépendants_selon la troisieme loi de Mendel : Loi d’indépendance des couples
d’all¢les. [La disjonction se fait de maniére indépendante pour les divers couples d’alléles].

Remarque :

Le dihybridisme autosomale avec Ségrégation indépendant des caractéres n’est autre que la
superposition des 2 monohybridsimes : exemple :

Gene 1 Geéne 2 Proportions en F2 en cas de
dihybridisme SIC

Dominance (3/4 ;1/4) dominance( 3/4 ;1/4) (3/4 ;1/4)x(3/4 ;1/4)=9/16 ;3/16 ;3/16 ;1/16

Dominance (3/4 ;1/4)  codominance (1/4 ;172 ;1/4) (3/4 ;1/14)x(1/4 ;2/4 ;1/4)
=3/16 ;6/16 ;3/16 ;1/16 ;2/16 ;1/16

Dominance (3/4 ;1/4) gene létal(2/3 ;1/3)  (3/4 ;1/4)x(2/3 ;1/3)=6/12 ;3/12 ;2/12 ;1/12

3- Le croisement Test :consiste a croiser un individu Hybride de F1 de phénotype
dominant avec le parent de race pure homozygote double récessif.
*Reésultat attendus en cas de genes indépendants : page 125
*Conclusion :
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On trouve dans les résultats 4 phénotypes en proportions égales : 25%,25%, 25% ;25%.
(50% phénotypes parentaux [L,J] ;[r,v] 50% phénotypes nouveaux ou recombinés

[L,V][r,J])=>donc les

genes sont indépendants.

Remarque : les individus recombinés sont issus de la fécondation des gametes
recombinés produits chez I’hybride a la suite d’un brassage interchromosomique lors
de la méiose. (Voir cour avant)

cellule mére

2n

Ségrgation indpendante des alléles au cours de la

production des |amétes chez ['hybride

v +f L v
f— e f—

Anaphase |l

st

gamete type parentale 259

gamétes recombinés 25%+25%

gaméte type parentale  25%

2) Cas des genes lies : (portés sur le méme chromosome=linkage) doc 2 page 127

*Exemple :

Drozophiles de
lighées pures

(]

Corps gris
Ailes normales

415 %

-
9 Corps;ris

Corps black
Ailes-vestigiales

Corp.s gris
Ailes normales

Corps gris
Ailes normales

Corps black

&iles normales Ailes vestigiales

Corp=s gris
Ailes westigiales

8.5 %

Corps black
Ailes normales

85 %

Corps black
Miles vestigiales

4.5 %
UM CAS DE LTATSON PARTIELLE
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1°" croisement : on croise deux lignées pures de drosophile sauvage (grise a ailes
longues) avec drosophile mutante (noir a ailes vestigiales) .On obtient en
F1 100% de drosophiles sauvages.
2¢Me croisement : on croise des drosophiles de F1 entre elle F1xF1.on obtient en
F2 : 3/4 de drosophiles grises aux ailes longues et 1/4 de drosophiles a noir aux
ailes vestigiales.
1- Interprétez les résultats obtenus dans les deux croisements.
2- Donnez une interprétation chromosomique.

Réponse :

1- Le 1° croisement :

-IL s’agit d’un croisement entre des individus qui différent par deux caracteres : la
coloration du corps et la forme des ailes, c’est donc un dihybridisme.

- La premiere génération est a 100% homogene, tous les drosophiles sont grises aux
ailes longues, les parents sont donc purs et la premiere loi de MENDEL est vérifiée.
(les génes non liés au sexe).

- les alleles gris et longs sont dominants alors que les alléles noirs et vestigiaux sont
récessifs.

Le 2 ®™ croisement : on obtient en F2 les proportions % et ¥4 (proportions du
monohybridisme) qui sont différents du cas des génes indépendants ou on obtient 4
phénotypes avec les proportions 9,3,3,1.

Donc la 3°™ loi de Mendel n’est pas vérifiée = les génes sont liés (Portés sur le méme
chromosome).

2- Interprétation chromosomique.

Croisement c1;

Les parents P x P
gris et longue noir et vestigiale
Phénotypes [G, L] X [n,vg]
Genotypes G L X n vg
G L —Tm Vg
Méiose
gametes (G L) X (n_vq)
100% 100%
Fécondation \ /
Geénotype de F1 G L
nvg
Phénotype de F1 [G,L] 100%
Croisement C2:
F1 X F1
Phénotypes F1 [G, L X [G,L]
Geénotypes F1 G L X G L
n_ vg n vg
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gametes G L n vg X L n_ vg

50% 50% 50% 50%

\gamétes\ G L n__vg
F1 1/2
F1 1/2
G L 1/2 G L n___vg [G,L]
[G,L] 1/4 G 1/4 G L
L
n__vg 1/2 G_L [G,L] n__vg [nvg]
1/4 n vg 1/4 n vg

Les proportions theoriques :  3/4[G,L] 1/4[n,vg]
Conclusion ; les résultats de I’énoncé sont bien veérifiés par ceux de 1’échiquier de croisement.
Les genes sont liés (linkage absolu sans crossing over)
3°Me croisement : on croise une femelle drosophile de F1 avec un male a corps noir et ailes
vestigiales .on obtient en F’; les résultats suivants :
- 41,50% de Drosophiles grises aux ailes longues.
- 41,5 % de Drosophiles noires aux ailes vestigiales
- 8,5% de Drosophiles grises aux ailes vestigiales.
- 8,5% de Drosophiles noires aux ailes longues.
3) Interprétez les résultats du 3°™ croisement.
4) Comment obtient-on les différents types de gamétes produits chez F1.
5) Donnez une interprétation chromosomique.
Réponse :
3) croisement d’un individu de F1 avec le parent double récessif-> C’est un
croisement Test .

-on obtient en F’, quatre phénotypes non équiprobables comme le cas des genes
indépendants mais avec des proportions différentes : deux phénotypes parentaux avec
pourcentage tres élevé et deux phénotypes recombinés avec pourcentage faible .

—> Donc les genes sont liés mais le linkage n’est pas absolu il est relatif. (Avec crossing
over)

Remarque : si le linkage est absolu sans crossing over (cas du male de la drosophile) on
obtient en croisement Test : 50% ; 50% et tous sont des phénotypes parentaux.

- les phénotypes recombinés sont issus d’un crossing over produit lors de la production
des gametes chez F1.

4)
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la production des gamétes chez la femelle de la drosophile hybride

cellule mére Pr"nphnsa I —
_'_‘[\I Q]—|— gaméte type parentale

/_\ / F\ yg—/ G vg >
—_-— x A”GPh"-‘SEI f"]‘ ﬁnuphaseI\ITr}
el — n L

}gﬂmt tes recombinés
/, t N

i

\ uy | \"\
Crossing over _/ '.rg |
gﬂlnztz type parentale

5) Interprétation chromosomique :
Croisement Test :

F1 X P
Phénotypes [G, L] X [n,vg]
Genotypes G L X n_vg
n vg mn vg
Méiose
Gametes G L ; n vg; G vg;n L X n_ vg
415% 415% 85% 8,5% 100%
8 Parentaux 8 Recombinés (C.0)

L'echiquier de croisement:

otes G L |n__ vg G _wvg n_L
F1 41,5% 8,5 %
P recessif 41,5% 8,5%
n__vg G L n__vg [ G vag | n_L [nL]
[G,L] n,vg] G,vq] n vg |
100% n vg n g n_vg \ 8,5%
41,5% 41,5% 8,5%

»  Phénotypes parentaux =83%  >>> Phenotypes recombineés = 17%

Conclusion : Les résultats théoriques sont conformes aux resultats observes.
On trouve dans ces résultats 4 phénotypes en proportions inégales : (2 phenotypes

parentaux [G,L] ;[n,vg] nettement supérieur aux 2 phénotypes recombinés [G,vg] ;[n,L])
—>donc les genes sont liés.

Remarque : les individus recombinés sont issus de la fécondation des gameétes
recombinés produit chez I’hybride a la suite d’un brassage intrachromosomigue
(crossing over) lors de la méiose. (Voir cour avant)

3- Evaluation de la distance entre deux genes et etablissement de la carte
factorielle :doc 3 p 131

e Distance entre les genes :
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Morgan a constaté que plus deux génes sont éloignés plus un enjambement (crossing over)
a de chance de survenir entre eux, et donc plus le taux de recombinaison est élevé.
Le taux de recombinaisons traduit la distance entre deux genes -
Le pourcentage des recombinés = distance entre deux génes exprimée en CMg =unité Morgan
Distance entre deux genes = nombre de recombinés x 100 -> 1cMog.

Total d’individu

Exemple :distance entre les deux genes (G/n) ;(L/vg) = 8,5%+8,5% =17% —> d (G,L)=17 CMg

e Carte factorielle (carte génétique) : Représentation de la disposition linéaire
des génes sur un chromosome
Exemple 1 :

G L
| | S| G/n Livg
—nr 7 ]
17% cMg

ou bien 17% cMg

Exemple 2 : carte factorielle de 3 genes sur le méme chromosome doc 3 page 131

\ lére possibilité

v < n
r— O O m—— |
18.1
{Zérne possibilité}
n v c )
18,1 —~——99

e Exemples de Cartes génétiques :
e > Chromosome 11 XetY chez ’homme doc 4 page 131

o (e ST —SRY (TDF)
‘ T \’_z o8 e & }—le ’,,P i mma S Testis-determining factor
Zelweger syndrome: B hemoglobinuria
PAHX
chOTsyrdo e —DMD
R ssa \\ so01 .
[— mylotrophic lateral sclerosis UChonne muscuas
dystrophy
st
Autoimmune polyglandular
syndrome
Chromosome 21 ATPTA Y chromosome
Menkes syndrome
D Key
&5 DGS [ contromare
? DiGeorge syndrome IL2RG
m A = DNA
A ’ feA " 3 / Xlnked severe combined . O "
Alaxia telangiectasia Phenylketonuria - ; noncentromeric
Chronic myeloid leukemia e )
TNFSF5
( Immun r-lgM
emia i— OAT v, Chromosome 12 NE2 Malabsorption . w‘gv e
L4 agile
/1 Gyrate avophy " Neurofibromatosis - ece2
K e
I ¢ 1 i Chromosome 22 @\ feteyndrome
[ centromere ALD
= ONA Adrenoleukodystrophy
noncontromaric Xchromosome  "hieia
s haterochromatin Hemophil

e - carte génétique de la drosophile
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Chromosome 4

Phénotype et
alléle sauvage

Phénotype et
alléle muté

il normal (ey*) ey

ceil absent (eyeless)

@é Chr.2
Chr.1 :
o

Caryotype

Phénotype et
alléle sauvage

ad

antennes
normales

tarses a 5 articles

®i

corps clair

W

aile normale

Chromosome 2

v

3
ZZZ3Zz7z77

fd

N

Phénotype et
alléle muté

al:@{

antennes courtes

\ (aristaless)

tarses a 4 articles

+C

corps noir (black)

aile vestigiale
(vestigial)

aile écartées (arc)

carte factorielle du chromosome 3 de la drosophile
distance en certimargan - d'aprés E. Altenburg-
repris dans Génétique de G. Prévost, édtions Hermann -1976 — modifié-

)§' 0 R@ toughoid (oeil rugueuy)

:@ ke sepia (=il foncé)

GB_: a dichaete (soies thoraciques absentes)
a4

@' scarlet (oeil vermillon)

g

ehony (corps nair)

#
« B3

= ﬁ spineless (soies trés coures)
g

raugh {oeil rugueux)

claret {oeil rouge)

Bilan du dihybridisme :

Génes indépendants|

Croisement :FIxXF1 = F2:

9/16,3/16,3/16,1/16 (cas de dominances complétes)

Croisement Test : F1x double récessif :
4 phenotypes a % éqgales :

25%0,25%0,25%0,25%

(50% phénotypes parentaux

50% recombinés)

Les recombinais issus

du brassage interchromosomique
Lors de la formation des gameétes deF1

- transmission de deux caracteres

Genes liés

Croisement :FIxF1 = F2:

3/4;1/4 (différent de 9,3,3,1)

4 phénotypes a% non égales

(2 phenotypes parentaux >>
2 phénotypes recombinés)

Croisement Test : F1x double récessif :

Les recombinais issus du brassage
intrachromosomique (crossing over)

Lors de la formation des gametes de F1

Le % des recombinais = distance entre les deux genes en CMg

Chapitre 3 : (option svt)

Etude de quelques aspects de la génétique humaine
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A- Quelles sont les difficultés rencontrées au cours de I’étude de la
transmission des caracteres héréditaires chez ’Homme ?
La génétique humaine permet d’étudier les mécanismes de la transmission des crateres
génétique a travers les générations chez ’homme.et cela dans le but de comprendre
comment des transmettent certains quelques anomalies génétiques et prédire la possibilité
de son apparition a nouveau afin de prendre tous les précautions nécessaires.
Cependant La génétique humaine pose plusieurs problemes :
- L’impossibilité de réaliser des croisements expérimentaux a cause de considérations éthiques.
- A chaque génération, le nombre d’enfants est limité, donc 1’étude statistique est difficile.
- La durée des générations est longue (en moyenne 25 ans). Donc le généticien ne peut pas
suivre par lui-méme plusieurs générations.
- Le nombre de chromosomes est élevé (2n = 46), ce qui donne un grand nombre de gametes
possibles (22) et de zygotes (2%).

B- les moyens d’études de I’hérédité chez I’ Homme ? doc 1p157

1- Les arbres généalogiques : fig3 p155

2- Les cartes chromosomiques : fig 4 p155 (et fig 3 page 161)

3- Analyse de I’ADN,activté enzymatique...
C- Etude de la transmission de quelques caractéres :

I- Autosomaux (non liés au sexe) :
1- Transmission de I’albinisme (maladie ressecive): doc2 p 157
activité 1 (exercice integré)

la figure 1 ci— dessous représente | ‘arbre genéalogique d'une famille A dont certains membres sont albinos. .
- L'albinisme est une mutation due a I'absence d'un pigment sombre, la mélanine, dans les cellules
épidermiques et notamment dans celles des racines des poils.

1 homme normal | |1:|‘l 9
O fernme normale
B homme albinos i] .1 i &]*—O
@® femme abinos . L1 2 3 4 5
m O O
i 1 2 3

Arbre généalogique famille A

Document 1

Questions :
1-en analysant I’arbre généalogique montrez comment est transmis ce caractere.
2-indiquez les génotypes des parents let 2.
3—donnez les génotypes possibles ou sures des individus 114et 115 et de leurs trois
enfants 111,112 et 1113.
Réponse :
1) d’apres I’arbre généalogique de cette famille on constate que :
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- I’individu III1 est albinos alors que ses parents sont normaux —>on déduit que 1’allele
responsable de la maladie est récessif (a) et I’alléle sain est dominant (N)

- la maladie peut toucher les deux sexes, aussi la maladie est récessif et la fille 112 est atteinte
alors gque son pere est sain = donc le géne responsable est non porté sur le chromosome
sexuel mais sur un autosome.

2) les génotypes des parents 11 et 12:

- Puisque ’homme |1 n’est pas atteint, il porte 1’allele N/ et puisqu’il a engendré des enfants
atteints donc il porte 1’alléle a/. Donc cet individu est hétérozygote - >N//a

- Puisque la femme 12 est atteinte, et que I’alléle responsable de I’albinisme est récessif, cette
femme est homozygote - > a//a

3) les génotypesde 14 ; 15

- Puisque la femme I5 n’est pas atteinte, et ’homme 14 n’est pas atteint elle donc
elles portent 1’alléle N/ et puisqu’elles ont engendré des enfants atteints donc elles portent
I’allele a/. Donc elles sont hétérozygotes N//a.

- ’enfant 1111 est atteint, et que I’allele responsable de 1’albinisme est récessif, cet enfant est
homozygote a//a

- les enfants 1112, 1113 non atteintes, leur génotype peut étre N//N ou N//a (\oir echiquier).

Gametes 1112 N a
113
N N//N N//a
a N//a alla
2- Transmission de la maladie de Huntington

activité 2 exercice doc pl57

La maladie de Huntington est une maladie humaine qui se manifeste par des mouvements
involontaires et une détérioration irremédiable des capacités mentales .elle ne se
manifeste généralement qu’apres I’age de 35 ans

La maladie de Huntington est une maladie genétique dont les symptdmes

apparaissent vers 40 ans. Voici I’arbre généalogique de Monsieur Y (n° 21),de 25 ans .

I:l Gargon sain . Garcon malade
O Fille saine . Fille malade

Questions :

1 - Est-ce que I’alléle responsable de cette maladie est dominant ou récessif ? Justifiez.

2 - Est-il situé sur le chromosome sexuel ? Justifiez.

3 -Mr. Y (n°21) souhaite savoir s’il risque de développer cette maladie. Si oui, calculez les
risques (en %).

Réponses :
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1- T’allele responsable de cette maladie est dominant
justification :
- Tous les enfants malades ont au moins un de leur parent malade.
- Les parents sains donnent des enfants sains.
- La maladie apparait dans toutes les générations (sans saut de genération)

2- Non, I’alléle responsable de cette maladie est situé sur un autosome.
Justification :
-la maladie touche les garcons et les filles donc I’alléle responsable de la maladie n’est pas
porté sur Y

- S’il était situé sur le chromosome X (et dominant) , alors les péres malades (XmY —malade)

transmettraient automatiguement la maladie a toutes leurs filles, en leur donnant son unique
chromosome Xwm. Or ce n’est pas le cas du pére n°6 et sa fille n°13.
3- L’échiquier de croisement :

Gametes 17 M n
16
n M/In n//n
n M/In n//n

D’apres I’échiquier on constate que 50% des enfants possible seront (nM) malades.
M. Y a donc 1 chance sur 2 de développer la maladie d’ici 15 ans. On peut lui conseiller
de faire un dépistage génetique.

3—Transmission de I’idiotie phénylpyruvique Exercice a la maison : doc 2 p157
L’idiotie phenylpyruvique est une maladie héréditaire dont sont atteints plusieurs
membres d’une famille, dont voici I’arbre généalogique :

13 14 15 16 17 18 19 20
I:l Garcon sain - Gargon malade
O Fille saine . Fille malade

Questions :

1- L’alléle responsable de ce trouble héréditaire est-il dominant ou récessif ? Justifiez.

2- Le géne concerné est-il situé sur le chromosome sexuel ? Justifiez.

3- Quel est le lien de parenté entre 11 et 12 ? Que leur auriez-vous conseillé s’ils vous avaient
annoncé a 1’avance leur intention d’avoir un enfant ?

Réponses :
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1-L’all¢le responsable de la maladie est récessif
Si I’alléle était dominant, au moins un des deux parents (n°1-2) de la fille n°4 aurait également
cet alléle. Par consequent, il serait également malade. Or, ni 1, ni 2, n’est malade. > Seule un
mode de transmission récessif est donc possible.
2- Non, le gene est situé sur un autosome :

-la maladie touche les garcgons et les filles = 1’all¢le responsable n’est pas porté sur Y
Si ce gene était situé sur le chromosome X. Alors la fille n°4 aurait le génotype
XmXm (on sait 1’alléle récessif). L’un de ces chromosomes venant nécessairement de son pere
(n°2). Celui-ci aurait donc le génotype XmY, donc le phénotype malade. Or, il ne 1’est pas.
Par conséquent, le géne causant la maladie n’est pas situé sur le chromosome X.
3--1Is sont cousins (germains).
Je leur aurais conseillé de faire un test génétique (en tout cas pour n°12), afin de connaitre s’il
existe un risque qu’ils aient un enfant atteint de la maladie.
(Le cas échéant, complétez I’arbre, en indiquant les personnes hétérozygotes.
Les parents d’enfants malades sont hétérozygotes : 1, 2,9, 10, 11, 12.
Les enfants sains d’un parent malade sont hétérozygotes : 8, 9, 11.)
Pour que 12 soit porteur il faut que 5 ou (/et) 6 le soit également. Mais on ignore lequel I’est.

II-  Transmission des maladies héréditaires liées au sexe :
1- Exemple 1 : Le rachitisme :
Le rachitisme est une maladie du squelette due le plus souvent a une carence en vitamine
D. Dans certains cas, le traitement par la vitamine D est inefficace: ces rachitismes sont
dits vitamino-resistants. L'un deux est héréditaire. Cette maladie est tres peu répandue dans
la population. L'arbre genéalogique ci-joint montre sa transmission dans une famille.

| m O

@ ‘O M- e
o [ W [

v
1
Enfant & naitre
LycEe Robe rt Dots pean
B .Damet

1- A partir de I’analyse de I’arbre généalogique dites si I’all¢le responsable du rachitisme est
dominant et récessif ??
2- Sachant que cette maladie est liée au sexe, est -ce que le géne responsable de cette
anomalie est porté par le chromosome X ou Y ? Justifiez votre réponse.
3- Quel serait le génotype possible de I’enfant a naitre des couples 1 et 2 de la génération 1V.
Réponse :
1- On constate d’aprés genéalogique que pour chaque enfant malade I’un des parents est
obligatoirement malade -—>1’alléle responsable du rachitisme est dominant
2- La maladie touche les garcons et les filles
- aussi Le pere 1115 malade est donne un gargon saint
—> L’alléle responsable de la maladie est porté par le chromosome X et non Y.
(Sur la partie qui n’a pas de correspondance sur Y)

Y S ,
2
.
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3-la mére IV 2 de phenotype [ R] .son genotype est heterozygote puisuge elle a herité le
chromosome portant I’allele saint ressecif Xs de sa mere et le chromosome portant 1’alléle
malade XR malade dominant de son pere > XRXs

- le pere V1 est saint [s] donc son génotype est XsY .

- genotype possible de ’enfant a naitre : voir 1’échiquier de croisement

Gametes V2 XR 1/2 Xs 1/2
V1
Xs 1/2 XRXs [R] 1/4 XsXs [s] 1/4
Y 1/2 XRY[R] 1/4 XsY[s] 1/4

2-exemple 2 : ’hémophilie
Exercice :

L'hémophilie est une maladie provoquée par un trouble de la coagulation du sang. Cette maladie est due a
I'absence de facteurs antihémophiliques dans la circulation. L'hémophilie A est une des formes de la maladie.
L'arbre généalogique ci-dessous est celui d'une famille ou sevit cette maladie

Nadia O——D Ahmed

oMo~ &0 B W
Sl o 555 m- &

Questions :

1° L'allele responsable de la maladie est-il dominant ou récessif ? Justifier la réponse.

2° Le géne responsable de la maladie est-il lié au sexe ou non ? Justifier la réponse.

3° Donner les génotypes des parents de Meryem.  (On désigne pour les deux alléles les symboles A/a)

Correction :

1) L’allele responsable est récessif car il y’a des garcons (Ali.Nabil..) atteints issus des parents sains .

2) On observe que ce sont exclusivement des gargons qui sont atteints donc ¢’est une transmission par les
chromosomes sexuels.

D’autre part, les péres de la 1° et de la 2°™ génération ne sont pas atteints pourtant ils ont donné des garcons
malade donc ¢a ne peut pas étre le chromosome Y qui est porteur de ce gene mais le chromosome X.

3° les parents de meryme :

Pére sain: alléle de I’hémophilie sur XnY

Mere: allele normal et allele récessif de 1’hémophilie XnXh (porteuse) puisqu‘elle est saine mais elle a donné
un fils malade.

3—Exemple 3 : hypertrichose des oreilles (géne responsable porté sur Y)

« Un de mes caractéres m’a toujours amusé : j’ai des poils dans les oreilles ! Mais je ne suis pas
le seul membre de ma famille a présenter ce caractére. C’était aussi le cas de mon pére. Ma
meére et ma sceur n’ont pas de poils dans les oreilles, alors que mon frére présente ce caractere.
Ma sceur a deux fils et une fille qui ne présentent pas ce caractere, comme leur pere d’ailleurs.
J’ai deux fils qui ont tous les deux des poils dans les oreilles. En revanche, ma femme et ma

fille ne présentent pas ce caractére que mon médecin a nommé. »

Question :
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1- Completez ’arbre généalogique de cette famille en ajoutant les personnes manquantes.
Les personnes présentant une hypertrichose seront difféerenciées des autres dans 1’arbre

Remarque : une légende est attendue.

mon pere

moi

2— Expliquez le mode de transmission du caractere de I’hypertrichose chez cette famille
3- Donnez le génotype des différents males figurés dans 1’arbre généalogique de cette famille.

4--Exemple 4 : Myopathie du Duchenne
C’est une maladie héeréditaire caracterisé par une degénérescence musculaire et par une faiblesse musculaire

des jambes, la maladie s’aggrave vers 10ans et I’enfant devient incapable de se déplacer .elle atteint en
moyenne 1 garcon sur 3500 enfants. On ne dispose pas encore a ’heure actuelle de moyens de guérison.

1- L allele responsable de la myopathie de Duchenne est récessif ou dominant ?

2- Le géne responsable de la maladie est porté par un autosome ou un chromosome sexuel ?

3- Quel est le génotype de I’individu I2 et 113 ? (on utilise les symboles D/d pour désigner les deux alléles)

4- Quelle est la probabilité pour le couple 1114 et 1115 d’avoir un nouvel enfant malade ? (faire un échiquier

Correction :

1) L’all¢le responsable de la maladie est recessif car il y’a des enfants 113 ;1116 ;1117,1V2 ;IV3 atteints
issus des parents sains.

2) - La maladie apparait seulement chez les garcons - 1’all¢le responsable de cette maldie est porté sur le
chromosome sexuel.
-On constate que les peres des garcons atteints sont sains >1’alléle malade n’est pas porté sur Y mais X
3) génotype de : 12 > XpXq (mére saine mais elle a donné des enfants malades)
113 >XgXq (maladie récessif et porté sur X)
4) échiquier du croisement entre 1114 et 1115 :

Gametes 114 Xb 1/2 Xa 1/2
114
Xb 1/2 XpXd [D] 1/4 XpXq [D] 1/4
Y 1/2 XpY [D]1/4 XqY [d] 1/4

Le seul enfant de ce couple qui peut étre malade est le garcon du génotype XqY
D’apres I’échiquier la probabilité d’avoir cette enfant est 1/4 (25%).

*Exercices ou devoir a la maison : page 169 ; page 171 fascicule.
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D- Les anomalies chromosomiques
I-  Anomalies du nombre des chromosomiques
a) Quelques exemples : doc 5 page 163

. * symptomes cliniques :fig 3
* caryotype : fig 6 (un chromosome 21 supplémentaire (3au lieu
de 2) dans la cellule ceuf = individu a cellule 47 chromosome au lieu de 46
e Syndrome de klinefelter : * symptomes cliniques :fig 3

* caryotype : fig 4
* signes cliniques :fig 3

* caryotype : fig 5

e Syndrome de Down

e Syndrome de Turner :

Anomalie . .
. Fréquence Conséquences
chromosomique
Syndrome de Down :
+ Caractéristiques : veux en amande, visage plus large, repli
Trisomic 21 17700 vertlc.'al -.:h.e ].a paupiére prés du nez... o
+ Possibilité de malformation du coeur, sensibilité accrue aux
affections...
+ Handicap mental plus ou moins important
Trisomie 13 1 /9000 Mon compatible avee la vie (mort pendant les premiers mois)
+ Anomalies du crine, de la face, des pieds, des mains ;
Trisomie 18 1/ 5000 malformations viscérales (coeur et rein)

» Evolution toujours mortelle avant 'dge d™un an

Trisomic XXY

1 homme / 800

Syndrome de Klinefelter :

= Homme stérile (testicules atrophiés, sans production de
spermatozoides)

+ Pilosité peu développée

+ Développement intellectuel] le plus souvent normal

Monosomie X

1/ 5000

Syndrome de Turner :

* Fermme de petite waille

= Sténle

= Absence de caractéres sexuels secondaires
* Intelligence normale

y = [] w -3 =1 rr
;': k’j :; I*-t ;n; l’fl: ‘:E 11; a"i '!‘. f{: lj :_'I; E-I.t .-ﬁ;
i 8812 as N i 88 13 a8 N i 24 13 av \d
& 7 5 » 1 & T 5 ’ e 6 7 I L L
] Y & E € i: i.‘.. H - . .
hate ab s ) BLI A I FITRT
v na 3 Py =N T URT IR IY
I]'" l:la I‘n‘h l:\z‘ u; ’1|= ‘Eln ‘1:‘ f’; l:lli a!.__ll i‘ill N

Ancomalie chromosomigue

Sexe ... ...

Caractéres particuliers des
individus ayvant ce carvotype :

Seme ... ...

Anomalie chromosomique :

Caractéres particuliers des
individus ayvant ce carvotype :

Anomalie chromosomique :
SEHE L
Caractéres particuliers des
individus avant ce carvotype
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b) Origine de ces anomalies chromosomiques :
* origine du syndrome de down : doc 6 page 165

1re division

METAPHASE |

ANAPHASE |

Fin de la 17 division

ANAPHASEII

Anaphase

Anomalle normale

chromatldes 21
migrent vers

2¢ division
le méme pole
F|n de . . . .

dNISIOI'I Gaméte & Gameéte sans 2 gamétes a
2 chromosomes 21chromosome 21 1 chromosome 21
(normaux)

L L
1
i I
Fr L2em§'
I i | dividsion
r‘"\!\. .!"*. ,F!t J!"*x
JUW
|_nomsegrégation |\ ) !'non ségrégation. | _|
des — "[eg!indanon - Fécontatiol®  -des.chromatides..
chromosomes durant divion 2
durant divizion 1 ‘“ s 0T 20144 —r“l
J trisomie 24 :
L —

paire de

i
ﬂﬂ_ ;I;rom osome

Bl ODirtéerents caryotypes arcrrreux Mt ertre

engendrés Dar e o

momes X lors de s roeelone

-) wriplo-X

b) syndrome de Turner.
o

<) w

) mon wviable.

* Origine de syndrome de Turner et Klinefelter :

Pére
Y

/\ méiose normale

01020

-

/\

SO @

Gamétes
possibles

méiose anormale

Gamétes
possibles

les gamétes
possibles

l -------- T --------------------- X 7(-1- et =
Trisomie XXX m Monosorie X QM““"""E v . T"'WN*E“ { K\ @ o
oL .- . Trisomie XY manosomie
n =44+ XXX) N—fin=44+¥) 44+Y) n =44+ XXY) : )
TTorme] T (2“ 44+ XXY) n=44+X)

le pére

xx la mére
& ax
/ \meinsenurméle

&)

| les gamétes
| possibles
|

XY XY

Cette anomalie s’explique aussi par la non séparation des chromosomes sexuels ‘XX’ chez la
femme ou XY chez I’homme durant la formation des gameétes (meiose) . Apres la rencontre
d’un gaméte anormal contenant 2 chromosomes ‘XX’ avec ’autre normal a 1 chromosome Y
on obtient un ceuf a 3chromosome XXY - I’individu sera atteint de la maladie klinefelter

Ou la rencontre d’un gaméte a X avec un autre ne contenant aucun chromosome sexuel ,on
obtient un ceuf monosomique pour X - I’individu sera atteint de la maladie de Turner
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II- Anomalies chromosomiques structurales : doc 7 page 165
1) La délétion chromosomique

2) Latransposition chromosomique

3) La translocation chromosomique

Exemple : syndrome du cri du chat

Sp- syndrome = cri du chat syndrome

5p-

Exercice :

On se propose d’étudier le cas d’une famille dont un des enfants est atteint de malformations
morphologiques et de retard mentale. Pour déterminer la cause de ces symptomes, les médecins
ont réalisé les caryotypes de I’enfant atteint et de ses parents.

La figure suivante montre les chromosomes homologues 5 et douze 12 chez ces trois personnes.

T
\ \\ YA ‘\‘-\.-Q\.
5 12| 5 12

a- Comparez les chromosomes 5 et 12 des parents. Déterminez le type d’anomalie chez le pére.
b- Comment peut-on expliquer 1’absence de symptéme chez le pére ?

c- On vous aidant de la figure ci-dessus, expliquez 1’apparition de ’anomalie chez 1’enfant.
d- Déterminez la probabilité pour que ce couple engendre un enfant dont le

phénotype est normal. Justifiez votre réponse.

2- Réponse :

a- En comparant les couples de chromosomes 5 et 12 normaux de la mére avec

les mémes chromosomes chez le pére, on s’apercoit que chez ce dernier, un morceau d’un
chromosome 5 est manquant et que ce méme morceau se trouve sur un chromosome 12.

b- Le pere a un phénotype normal car il est atteint d'une translocation (transfert

d'un segment de chromosome a un autre chromosome) équilibrée (car il n’y a ni perte ni ajout
de materiel genétique).

c- L’enfant atteint résulte de la fécondation d’un ovule normal (qui contient un

chromosome 5 et un chromosome 12 normaux) et d’un spermatozoide contenant un
chromosome 5 normal et un chromosome 12 qui porte un morceau du chromosome 5.

Donc le génome de cet enfant contient des genes en plus ce qui entraine I’apparition des
symptdmes.

d- La meére de cet enfant donne un seul type d’ovule qui contient des chromosomes 5 et 12
normaux, alors que son pere peut donnez quatre types de spermatozoides :
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Chromosome 5 Chromosome 12 Type de spermatozoide
Normal Normal Normal
Porte un morceau du | Translocation
Normal . et .
chromosome 5 déséquilibrée
Lum  manque un Translocation
Normal Y, erer
morceau déséquilibrée
Lu  manque  un|Porte un morceau du e
Translocation équilibrée
morceau chromosome 5

Pour engendrer un enfant normal, la fécondation doit se faire entre un ovule normal et un
spermatozoide normal ou affecté par une translocation équilibrée. Donc la probabilité pour que
ce couple engendre un enfant dont le phénotype est normal est de 50%.
I11- Diagnostic prénatal
E : Quels sont les difféerents examens du diagnostic prénatal?

doc 8 page 165
Le diagnostic prénatal est I'ensemble des techniques permettant d'identifier des anomalies
graves pendant la grossesse.

Cordocentése

!
‘. & Sonde d'échographie
=

7 7| -~ Foetus

Prélevement de
sang foetal

0Em
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e Echographie atout stade de la grossesse

e Prise de sang spécialisée : avec dosages de certains marqueurs feetus qui passe
dans le sang maternel comme I’cestradiol , ’alpha protéine fcetale...

o Embryoscopie : grace a I’embryoscopie ; on peut observer, en temps réel, la
division cellulaire de I’embryon et d’enregistrer en permanence son évolution : afin
de voir s’il ya des malformations.

Ce type d’examen ne peut pas mettre en évidence des maladies génétiques ou

chromosomiques, pur ce faire, il faudra avoir recours aux examens invasifs afin de

pouvoir procéder a I’analyse du caryotype du feetus

La choriocentese : vers 11 semaines, on procede a un prélevement des villosités

choriales pour les maladies genétiques dont la diagnostique prénatale repose sur

I’étude de I’ADN.

L’amniocentése entre 15 et 19 semaines, consiste a prélever sous contréle

¢chographique un peu de liquide amniotique car il contient des cellules du feetus , en

vue de I’analyse de I’ ADN

La cordocentese : a partir de 21 semaines, on procede a un prélevement du sang du

feetus dans le cordon ombilical sous contrdle échographique.

les globules blancs sont analysés car ils contiennent un noyau et donc le mateériel

génétique du feetus.

lechogrghie d'un foetus normal (téte et cou normal) échographie d'un foetus atteint du syndrome de down (visage aplati et cou trés large)

@ Document 1
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