
III.	
  Analyses	
  génétiques	
  dans	
  l’espèce	
  humaine	
  





Exemple	
   du	
  Diabète	
   familial	
  du	
  jeune	
  adulte	
   (MODY)

C’est	
  une	
  maladie	
   à	
  transmission	
   autosomique	
   induisant	
   des	
  anomalies	
   de	
  sécrétion	
   de	
   l’insuline.

Question :	
  Expliquez	
   (démonstrations	
   à	
  l’appui)	
   s’il	
   s’agit	
  d’une	
  transmission	
   récessive	
   ou	
  dominante.	
  



Diabète	
  
familial	
  du	
  
jeune	
  adulte



Mucoviscidose



Maladie	
   de	
  Kennedy

Appelée amyotrophie	
  bulbo-­‐spinale	
  de	
  l’adulte	
  .
Elle	
  se	
  manifeste	
  chez	
  l’homme	
  adulte	
  (souvent	
  entre	
  
20	
  et	
  40	
  ans)	
  par	
  l’apparition	
  progressive	
  d’une	
  
fatigabilité	
  et	
  d’une	
  faiblesse	
  musculaire	
  (hypotonie),	
  
accompagnée	
  parfois	
  d’une	
  fonte	
  musculaire	
  
(amyotrophie)	
  au	
  niveau	
  des	
  jambes	
  (membres	
  
inférieurs)	
  et,	
  dans	
  une	
  moindre	
  mesure,	
  au	
  niveau	
  des	
  
bras	
  (membres	
  supérieurs).	
  

Elle est	
  due	
  à	
  une	
  anomalie	
  génétique	
  située	
  dans	
  le	
  
gèneAR	
  situé	
  sur	
  le	
  chromosome	
  X.	
  Ce	
  gène	
  code	
  le	
  
récepteur	
  aux	
  hormones	
  mâles	
  (les	
  androgènes,	
  dont	
  la	
  
testostérone).	
  Le récepteur	
  aux	
  androgènesest	
  alors	
  
moins	
  sensible	
  aux	
  hormones	
  mâles,	
  d'où	
  les	
  signes	
  
hormonaux	
  de	
  la	
  maladie.

Cette	
  anomalie	
  entraine	
  aussi	
  une dégénérescence	
  des	
  
cellules	
  nerveuses qui	
  transmettent	
  l'ordre	
  de	
  
mouvement	
  aux	
  muscles,	
  les	
  motoneurones.	
  Les	
  
muscles	
  sont	
  moins	
   innervés,	
  ils	
  diminuent	
  de	
  volume	
  
(amyotrophie)	
  et	
  manquent	
  de	
  force.
L'anomalie	
  génétique	
  impliquée	
  est	
  une	
  
importante répétition	
  anormale	
  d’une	
  petite	
  séquence	
  
d’ADN (triplet	
  de	
  nucléotides)	
  dans	
  le	
  gène AR.



Rachitisme	
   vitamino-­‐résistant

C'est	
  une	
   forme	
  
de rachitisme (ou	
  
ostéomalacie)	
   qui	
  présente	
  
la	
  particularité	
   d'être	
  
résistante	
   au	
  traitement	
  
habituel	
   à	
  la	
  vitamine	
   D.	
  
Elle	
   peut	
  causer	
   des	
  
déformations	
   osseuses,	
   y	
  
compris	
   une	
  petite	
   taille	
   et	
  
une	
  déformation	
   de	
  type	
  
jambes	
  arquées).



Hypertrichose	
   des	
  oreilles



La	
  bio-­‐informatique



Mucoviscidose



Génotypage	
  de	
  la	
  famille	
  A



Un	
  cas	
   familial	
  qui	
  résiste	
  à	
  la	
  simple	
  analyse	
  génétique



L’achondroplasie se transmet selon le mode autosomique dominant, le conseil génétique est
donc proposé.
Si l'un des parents est atteint d'achondroplasie, il existe un risque de 50 % de transmettre la
maladie à la descendance.
Cependant, 90 % des nouveaux cas naissent de parents sains (cas sporadiques) ; il s’agit
d’une mutation de novo, dont la fréquence augmenterait avec l’âge paternel de conception.
L'achondroplasie homozygote est une condition létale.



IV.	
  Les	
  accidents	
  génétiques	
  de	
  méiose



1)	
  Brassages	
   interchromosomiques	
   anormaux	
   et	
  anomalies	
  du	
  caryotype :



Caryotype	
   d’un	
  individu	
   atteint	
  de	
  trisomie	
   21

Caryotype	
   anormal	
   d’ovocyte





Diversité	
   de	
  certaines	
   trisomies	
   ou	
  monosomies	
   viables	
   :

Les	
   trisomies	
   13	
  et	
  18	
  ne	
  sont	
  viables	
   que	
  quelques	
   mois	
  après	
   la	
  naissance
et	
  toutes	
   les	
  autres	
  anomalies	
   chromosomiques	
   sont	
  létales.





2)	
  Brassages	
   intrachromosomiques	
   anormaux	
   et	
  duplication	
  de	
  gène :



Crossing  over   inégal   et  duplication   de  gènes

!



Exemple   de  la   famille   des  gènes   des  opsines







!

!

Famille   multigénique   :

Les  gènes  d’une  famille  multigénique  ayant  évolué  
indépendamment  peuvent  conserver  une  fonction  proche  ou  
au  contraire  diriger  la  synthèse  de  protéines  aux  fonctions  
différentes.  


