Génétique, L2 Biologie  Module assuré par: Sabri Bousbia, 
TD 7 (analyse des pedigrees et maladies génétiques rares)

Exercice 1 :
Le syndrome de Marfan est une affection héréditaire qui affecte le tissu conjonctif, entraînant des os inhabituellement longs et une courbure spinale, ainsi que des problèmes de vision, cardiaques et respiratoires. Le syndrome tend à devenir de plus en plus sévère au fil du temps. Le pedigree suivant montre l'héritage du syndrome de Marfan dans une famille multigénérationnelle.
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A) Comment ce syndrome est-il transmis?
Il est transmis selon un mode autosomique dominant parce que :


-les hommes et les femmes sont affectés.


-il y’a pas de saut de générations.


-chaque individu malade a au moins un des deux parents malade.

B) Pouvez-vous déterminer le génotype de l'II4? Expliquer.
M= allèle morbide

N= allèle normal (sain)

L’individu II4 est malade, sont génotype doit être hétérozygote (Mn) parce qu’il a hérité l’allèle morbide de son père qui est malade et l’allèle normale de sa mère qui est normale.
C) Les individus II1 et II2 envisagent d'avoir un autre enfant. Quelle est la probabilité que cet enfant ait le syndrome de Marfan? Expliquez à l'aide d'un carré Punnett.
M= allèle morbide

N= allèle normal (sain)

Le génotype de II1 doit être nn (sain) et de II2 doit être Mn (hétérozygote malade)

Parents                  nn                X               Mn

Gametes                  n                X        1/2 M ,  1/2 n

F1
	
	1/2 M
	1/2 n

	n
	1/2 Mn (malade)
	1/2 nn (sain)


Donc l’enfant a 50% de chance d’être malade

D) Donner les génotypes possibles de tous les individus.

LES GENOTYPES SONT A METTRE DIRECTEMENT SUR L’ARBRE GENEALOGIQUE
I1 = nn, I2 = Mn ou MM (fort possible qu’il soit MM parce qu’il a 3 enfants malades), 

II1 = nn, II2 = Mn, II3 = Mn, II4 = Mn, II5 = nn, 
III1 = Mn, III2 = Mn, III3 = nn, III4 = nn, III5 = nn, 
Exercice 2 :

En tant que chercheur généticien, vous et vos collègues avez découvert une nouvelle maladie génétique rare. Au cours de votre recherche, vous avez analysé un pedigree (voir ci-dessous) pour une famille dans laquelle la maladie s’est produite.
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A) Sur quel chromosome l'allèle morbide semble être localisé?
L’allèle morbide serai localisé sur un autosome.

B) Comment ce syndrome est-il transmis?
Il est transmis selon un mode autosomique récessif parce que :


-les hommes et les femmes sont affectés.


-il y’a saut de générations (génération I n’est pas affectée).


-les individus I1 et I2 ainsi que les individus II1 et II2 ne sont pas malades mais ayant un enfant  malade (les individus I1 et I2 ainsi que les individus II1 et II2 sont des porteur asymptomatiques).

C) Quels individus dans le pedigree pouvez-vous être certain qu’ils sont porteurs de l'allèle morbide (porteurs asymptomatiques)? Expliquez votre raisonnement.
Les individus I1, I2, II1, II2, III4, III5 III6 seraient certainement hétérozygotes pour l’allèle morbide. Parce que les individus I1 et I2 ainsi que les individus II1 et II2 ne sont pas malades mais ayant un enfant  malade. Et les individus III4, III5 III6 ne sont pas malades mais auraient reçu un allèle de leur mère qui est malade (donc homozygote pour l’allèle morbide) et un allèle normale de leur père qui est phénotypiquement normale. 
D) Si l'individu III3 aura un fils avec une femme qui n'est pas porteuse de l'allèle morbide, quelle est la probabilité que le fils aura la maladie? Expliquer.
Maladie récessive donc

N = allèle normal

m = allèle morbide

L’individu III3 est malade donc sont génotype est mm

Sa femme n’est pas porteuse de l’allèle morbide donc son génotype doit être NN

DONC
Parents                  mm                X               NN
Gametes                  m                X               N
F1




        
100% Nm

                              100% ENFANT NORMALE MAIS CONDUCTEUR
Donc l’enfant a 0% de chance d’être malade

E) Donner les génotypes possibles de tous les individus.

I1 = Nm, I2 = Nm, 

II1 = Nm, II2 = Nm, II3 = Nm ou NN, II4 = mm, II5 = NN ou Nm, 

III1 = NN ou Nm, III2 = NN ou Nm, III3 = mm, III4 = Nm, III5 = Nm, III6 = Nm,
Exercice 3 :
Le daltonisme est hérité comme une maladie récessive lié au sexe qui se manifeste par des troubles de vision des couleurs rouge et verte. Si une femme normale se marie avec un homme qui daltonien, quels seraient les phénotypes attendus de leurs enfants par rapport à cette maladie?
XD = allele normal

Xd= allele normal

La femme est normal son génotype pourrait être XD XD ou XD Xd
L’homme est daltonien son génotype est Xd Y 

DONC 2 possibilité 

Possibilité 1

Parents                  XD XD                X           Xd Y  

Gametes                 XD                X        1/2 Xd ,  1/2 Y

F1

	
	1/2 Xd
	1/2 Y

	XD
	1/2 XDXd (Fille normal mais conductrice)
	1/2 XD Y (garçons sain)


 Donc 100% des enfants seraient sain
Possibilité 2

Parents                  XD Xd                X           Xd Y  

Gametes                 1/2 XD , 1/2 Xd                X        1/2 Xd ,  1/2 Y

F1

	
	1/2 Xd
	1/2 Y

	1/2 XD
	1/4 XD Xd 
	1/4 XD Y

	1/2 Xd 
	1/2 XdXd 
	1/2 Xd Y 


 Donc 50% des enfants seraient sain et 50% des enfants seraient malades
Vous apprenez que le père de cette femme était lui aussi daltonien. Quelle est la probabilité pour cette femme d’avoir une fille normale ?
Le père de cette femme était daltonien donc son génotypes est Xd Y, donc le génotype de la femme doit être XD Xd parce qu’elle aurait reçu l’allèle Xd de son père qui était malade.

L’homme est daltonien son génotype est Xd Y 

Donc
Parents                  XD Xd                X           Xd Y  

Gametes                 1/2 XD , 1/2 Xd                X        1/2 Xd ,  1/2 Y

F1

	
	1/2 Xd
	1/2 Y

	1/2 XD
	1/4 XD Xd 
	1/4 XD Y

	1/2 Xd 
	1/2 XdXd 
	1/2 Xd Y 


 Donc 50% des enfants seraient sain et 50% des enfants seraient malades










