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a) Le mécanisme chromosomique est le crossing-over.
Définition : c’est un échange de fragments chromatidiens entre deux chromatides non-soeurs d'un méme bivalent
(et donc échange d'alléles) suite & I'établissement d'un chiasma entre ces deux chromatides en prophasel.
b ) conséquences : formation de nouvelles combinaisons alléliques a I'intérieur des chromosomes : c'est le
brassage infrachromosomique qui contribue & la diversité génétique des gameétes et par la suite la diversité phénotypique 05
( ou polymorphisme) des descendants.
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I- Reproduction féminine
1. a)-L’'hormone H2 est présente dés le début du cycle, elle montre un pic deux jours avant I'ovulation : il s’agit I'oestradiol.
-L’hormone H1 ne commence & apparaitre que le jour de I'ovulation : il s’agit de la progestérone. 0.75
-L’hormone H3 commence & apparaitre 7 ou 8 jours apres I'ovulation avec un pic & la dixime semaine: il s'agit de la HCG.
b) L'apparition de la HCG certifie que la femme C est enceinte, ce qui explique la persistance de I'cestradiol et de la
progestérone durant les 40 semaines d’expérience or ces deux hormones maintiennent I'endométre et empéchent sa
desfruction d'ou 'absence de menstruation chezla femme C.

2. Chezlesfemmes A et B les taux des hormones H1 et H2 (progesterone et cestrogenes) sont nuls, donc chez ces deux =
femmes il n ya pas de prolifération de 'endomeétre et par conséquent absence de menstruation (pas de destruction).

3.
Exploitation Hypothéses
Fe | Les taux moyens de FSH (90UA) et de LH(60UA)sont e Lafemme A est ménopausée.
m | élevés et dépassent ceux d'une femme normale. Son | e  La femme A présente un probléme ovarien (ovaire
m | probléme ne réside donc pas au niveau du CHH. insensible aux hormones hypophysaires)
e
A
Fe | Les taux moyens de FSH et de LH sont frop faibles e Lafemme B présente un probléme hypothalamique.
m | (5UA) et sont inférieurs & ceux d'une femme normale. | ¢  La femme B présente un probléme hypophysaire. -
m | Son probléme réside donc au niveau du CHH it
eB
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de follicules primordiaux dans les ovaires de la femme B s'explique par la faible dose de FSH qui peut avoir comme
L ONgINe

un probléme hypothalamique ou méme hypophysaire.

b) Chezla femme A , il y a une levée du RC- due & I'absence des hormones ovariennes ce qui explique les taux

anormalement élevés de FSH et de LH.



5. Suite aux injections de GnRH, les taux de gonadostimulines chez la femme B deviennent semblables & ceux d'une
femme normale (doc 4)(40ua pour la FSH et 38 ua pour la LH)donc son probleme ne réside pas au niveau de
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1= Génétique humaine

1) Soit (M,s) couple d’'alléles du gene étudié, si la maladie est dominante ; M : alléle déterminant [malade] ;s : alléle

déterminant [sain]  /

déterminant [malade]/ S>m

M>s,
Soit (S.m) couple d'alléles du géne étudié, sila maladie est récessive ; S : alléle déterminant le phénotype [sain] ; m : alléle
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Hypothése

Discussion

conclusion

Hypothése 1 : 'alléle responsable
de la maladie est porté parle
chromosome sexuel Y

La présence de la maladie chez le sexe féminin infirme cette
hypothese.

H, darejeter

Hypothése 2 : I'alléle responsable
de la maladie est dominant porté

La fille atteinte « 3 » serait de génotype XM // Xs héritant XM de son
pere « 2 » atteint XM//Y et Xs de samére « 1 » saine Xs// Xs.

oar le chromosome sexuel X La fille saine « 5» serait homozygote Xs//Xs héritant Xs de son pére | H, daretenir
« 4»sain Xs//Y et Xs de sa mere « 3 » atteinte XM // Xs.
Ainsiil n'y a pas de confradictions.
. s La fille atteinte « 3 » serait de génotype M // s héritant
Hypofhese§ :allele re.sponsoblel M de son pére « 2 » atteint M//M ou M//s et s de sa mere « 1» saine
de la maladie est dominant porté . . . L. \ \ .
oar un autosome s//s, Lg fille saine «5» serqlf homozygc.ﬁe s//s héritant s de son pere | H; & retenir
«4»sain s//s et XS de sa mere « 3 » atteinte M//s .
Ainsi il n'y a pas de contradictions.
La fille atteinte « 3 » serait de génotype Xm//Xm héritant
Hypothése 4 : I'allele responsable | Xm de son pére « 2» atteint Xm // Y et Xm de sameére « 1» saine ce | H, aretenir
de la maladie est récessif et porté | qui est possible & condition qu’elle soit conductrice XS//Xm ,. a condition
par le chromosome sexuel X La fille saine « 5 » serait hétérozygote XS//Xm ayant hérité XS de son | que « 1 » soit
pére « 4y sain XS // Y et Xm de sa mére « 3 » atteinte Xm//Xm. ce qui | hétérozygote
est possible.
La fille atteinte « 3 » serait de génotype m//m héritant m de son pére
Hypothese 5 : I'allele responsable | « 2» atteint m//m et m de sa mére « 1» saine qui devrait étre | Hg & retenir
de la maladie est récessif porté hétérozygote $//m, ce qui est possible. a condition
par un autosome La fille saine « 5» serait hétérozygote S//m héritant S de son pére « 4» | que « 1 » soit
sain $//S ouS//m et m de sa mére « 3 » atteinte m//m. hétérozygote

Ainsi il n'y a pas de contradictions.

I'allele
dominante.

Ou : si la maladie était récessive, « 1 » aurait 2 alléles S dominants et aurait transmis 1 alléle S & chaque enfant ; fous
075

«sainy: elle est homozygote. D'aprés

ses enfants seraient sains. Or, sa fille « 3 » est afteinte.

______Onrejette les hypothéses 4 et 5.
3) Sila maladie était liée & X, «2» serait de génotype XM//Y et aurait hérité XM de sa meére ; celle-ci serait atteinte. Or,

lamere de «2» est saine d'aprés I'énoncé.

Ou : une mére saine Xs//Xs et un pere atteint XM//Y ne donneraient que des garcons sains Xs//Y et que des filles

atteintes
=n rejette I'hypothése 2.

XM // Xs ; dans ce cas, « 2» serait sain. Or, il est atteint.

Conclusion : la maladie est dominante autosomaile.

2) L'analyse de I'ADN de « 1 » (femme saine) révéle une seule bande radioactive, cela veut dire qu'elle ne possede que
la discussion précédente, ceci n'est possible que si la maladie est

0.75



4) La présence de 3 alléles chez le foetus montre qu'il possede 3 autosomes au niveau de ces cellules; il est donc

trisomique. Le pére atteint doit étre hétérozygote puisque il a transmis & son fils au moins un alléle s. En fin

I'enfant attendu sera sain.
5) La mere est s//s; le pere est M//s. le feetus a 3 alleles s donc les cas possibles des erreurs de la méiose a I'origine de la

trisomie du foetus sont :

-1¥ cas : non disjonction des deux chromatides portant I'alléle s a I'anaphase Il chez le pére.

-2°™ cas : non disjonction des deux chromatides portant I'alléle s de I'un ou de I'autre des homologues portant le géne

étudié a I'anaphase Il chez la mére.

- 3°™ cas : non disjonction des deux chromosomes homologues portant le géne étudié & I'anaphase | chez la mére.
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Justification

Génotype s//s, il a donc
2 alléles codant pour la
protéine normale

Génotype M//s, il a donc
1 alléle codant pour la
protéine normale et un
autre codant pour la
protéine mutéel

Méme justification que
«22n

Génotype s//s /s,

i a donc 3 alleles

codant pour
protéine normale

la

Résultats de
I'analyse par
électrophorése
des protéines

100%
noarmale

protaine

protéine

m protéine

1505
noarmale

protaine _—




