A3 R .
Q;\%)/ DOSSIER | InTEracTiONs Complexes Scimtou
\s"‘".’ Astinté 6 eNTRE GENES €T ENVIRONNEMENT Exsionn

Problématique

Le programme de seconde a démontré que 1’environnement pouvait provoquer des mutations de 1’ADN, soit dans les cellules somatiques
(mutations non transmissibles mais pouvant déclencher des cancers), soit dans les cellules germinales (mutations alors transmissibles aux géné-
rations suivantes). Il en résulte pour chaque gene, de multiples variations nommées « alleles », apparentes ou non au niveau du phénotype. La

question a se poser maintenant est :

Quelles sont les interactions des génes et de I’environnement dans la réalisation d’un phénotype

« normal » ou pathologique ?

Objectifs

Q@ Saisir des informations (a partir du site SVT, du logiciel « Anagéne » et d’une visionneuse de molécule)
@ Maitriser I’outil informatique (logiciel « Rastop » et « Anagene »)

@ Mettre en relation des informations

@ Comprendre la relation triangulaire « génes » / « environnement » / « phénotype »

Production attendue

Criteres de réussite

Conseils de réalisation

@ un texte de deux pages maximum pour
répondre a la problématique.
==> supports n°l an°6.

®en prenant appui sur I’exemple des marqueurs
du systeme ABO, le texte précise 1’origine des
2 enzymes A et B fonctionnelle et de I’enzyme
non fonctionnelle 0 et montre que la réalisation
d’un phénotype dépend de plusieurs génotypes.

@® en prenant appui sur le cas d’une pathologie
telle que la phénylcétonurie le texte présente les
phénotypes moléculaire et macroscopiques d’un
sujet phénylcétonurique et indique d’une part
comment le génotype peut déclencher la patho-
logie et d’autre part comment 1’environnement
peut modifier le phénotype macroscopique.

@ en prenant appui sur le cas de la p53 le texte
décrit les interactions complexes entre génoty-
pe et environnement.

® comparer les 3 alleles A, B et O codant pour
I’enzyme intervenant dans la derniere étape,
lister tous les génotypes mettant en place cha-
cun des 3 phénotypes groupe « A », « B » et

« O ».

® dégager des réactions enzymatiques
présentées, celles qui interviennent chez un sujet
«normal » et chez un sujet phénylcétonurique et
préciser 1’effet sur ces réactions d’une
modification de I’environnement (augmentation
ou diminution de la phénylalanine).

@ étudier les effets d’'une mutation de la p53
sur la relation ADN et p53 (utilisation de

« RASTOP ») et en déduire les conséquences,
@ rechercher dans chacune des 2 famille
I’origine de la mutation (héréditaire ou
somatique),

@ montrer que la famille n°1 illustre le role de
I’environnement dans la réalisation du
phénotype et que la famille n°2 permet la
démonstration du role de I’environnement dans
la modification du génotype.

Supports

1: Site SVT : les deux dernieres étapes de la synthese des marqueurs sanguins du systeme ABO.

2 : Logiciel Anagene (dossier Logiciels SVT) et notice du logiciel : comparaison des 3 alleles ABO codant pour une enzyme intervenant

dans la derniere étape de la synthese des marqueurs sanguins du systeme ABO.
@ Pour charger le fichier : cliquer successivement sur « fichier » / « banque de séquence » / « le systétme ABO des groupes sanguins » /
et sélectionner les 3 fichiers « acod.adn » , « bcod.adn » et « ocod.adn » qui correspondent a des brins non transcrits de I’ ADN.

3 : Site SVT : la phénylcétonurie, une maladie héréditaire.

4 : Site SVT : propriétés de la p53 et conséquences des mutations de la p53.

5: Site SVT : la p53, ses relations avec I’ ADN et position 248 ou 249 des acides aminés résultant de mutations et affectant le role de la p53.

Le modele moléculaire de p53 fourni est une molécule simplifiée, seule une des trois chaines est présente (pour voir le modele moléculaire

intégral de la p53, cliquer ici) ; pour la visualisation des molécules avec "RASTOP" => téléchargement du logiciel et notice d'utilisation du

logiciel.

6 : Site SVT : mutations de la p5S3 dans deux familles (ou document fourni).

En ligne : ENT Gay-Lussac => http://entgaylussac.ac-limoges.fr ou site SVT => http://www.incertae-sedis.fr/gl
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Supports (suite)
K
Support n°6 : Cancers consécutifs a des mutation de la P53 dans deux familles
Séquence normale du géne de la P53
n° de codon 248 249
allele 1 ... ATG AAC CGG AGG cCcCC...
allele 2 ... ATG AAC CGG AGG cCcC...
. — sujets : I1.2 et I11.2
1 ére 1.1 (1.2
génération - - génotype d’une cellule normale
n° de codon 248
allele 1 ... ATG AAC CGG AGG CCC...
- allele 2 ... ATG AAC CTG AGG CCC...
2éeme ; s )
< ol g 1.1 Il 1.3 génotype d’une cellule cancéreuse
generaﬁon 30 ans n° de codon 248
allele 1 ... ATG AAC CGG AGG CCC...
allele 2 ... ATG AAC CTG AGG CCC...
([N nj2
génération : ! sujets : 1.1, 1.2, 11.1, I1.3 et I11.4
8
ans
génotype de toutes les cellules (normales)
O Femme ayantieu un cancer du sein n® de codon 248
- o allele 1 ... ATG AAC CGG AGG CCC...
(] Gaon ayantou unsazcome 4 8 s Famille n°1 allele 2 ... ATG AAC CGG AGG CCC..
Q l:‘ Individu ne souffrant pas de cancer Su]'et < II1.1
génotype de toutes les cellules (normales)
n° de codon 248
o . allele 1 ... ATG AAC CGG AGG CCC...
in "Science”, vof 250, 30 Novembre 1990 allele 2 ... ATG AAC CTG AGG CCC ...
eénération - : .
g 42 ans sujets : 1.1, IT1.1 et I1I.1
génotype d’une cellule normale
. n°de codon 249
2
< eme 1.1 .. 1.3 alléle I ... ATG AAC CGG AGG CCC ...
generahon 45 allele 2 ... ATG AAC CGG AGG CCC...
ans génotype d’une cellule cancéreuse
n° de codon 249
allele 1 ... ATG AAC CGG AGG CCC...
3 éme 1 2 allele2 ... ATG AAC CGG AGT CCC ...
génération
37 ans
O Fernmue avand eu un cancer du foie - o Suiets H I.2, II.Z, I1.3 et I11.2
[]  Homunesvant avun cancer du fode Fam I I Ie n 2 génotype de toutes les cellules (normales)
O I:‘ Individus ne seuffrant pas de (ancer n° de codon 249
allele 1 ... ATG AAC CGG AGG CCC...
allele 2 ... ATG AAC CGG AGG CCC...
Type d'arbre généalogique relativernent fréquent en Indonésie, Thailande
Qidong (province de la Républigue de Chine).
in "Sciopce', 5 Juiiffet 7997
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