


De quoi dépend notre santé ?
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Phénotype = 

Génotype = 
ensemble des allèles d’un individu
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ensemble des caractères observables d’un individu

moléculaire cellulaire macroscopique

protéine
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Phénotype macroscopique

- Anémie
- Articulations douloureuses
- Essoufflement
- Fatigue



Le phénotype macroscopique

- Problèmes circulatoires



Le phénotype cellulaire

Frottis anguin d’un individu sain Frottis sanguin d’un individu atteint

- Globules rouges déformés (forme de faucille)



Le phénotype moléculaire

- Hémoglobine polymérisée sous forme de fibres



Phénotype moléculaire : hémoglobine polymérisée

Phénotype cellulaire : déformation et fragilisation des hématies

Phénotype macroscopique : problèmes circulatoires, difficultés 
d’oxygénation des organes, crises douloureuses, anémie.
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Comparaison la chaine bêta de l’hémoglobine chez un individu sain et chez un individu drépanocytaire 

avec Anagène

saine



DREPANOCYTOSE
Polymérisation des hémoglobines S chez un individu malade

saine

anormale



Génotype : Adénine17 ↔ Thymine17

Phénotype moléculaire : Glutamate  6 ↔ Valine 6

Phénotype cellulaire : déformation et fragilisation des hématies

Phénotype macroscopique : problèmes circulatoires, difficultés 
d’oxygénation des organes, crises douloureuses et anémie.



Séquence de nucléotides d’un gène 

Phénotype cellulaire

Séquence d’acides aminés et structure 3D d’une protéine

Phénotype cellulaire

Phénotype macroscopique



génotype = 
ensemble des allèles d’un individu

Phénotype = 
ensemble des caractères observables d’un individu
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génotype S’écrit entre (  )

Cellule diploïde Les deux allèles sont séparés par deux barres ou 2 traits 
de  fraction symbolisant 2 chromosomes homologues 

Ex: gène  codant pour la protéine CFTR
m+ : allèle normal dominant
m : allèle morbide récessif

Conventions d’écriture du phénotype et du génotype

m : allèle morbide récessif

(m//m) : homozygote pour le gène 
phénotype malade [malade]

(m+ //m) : hétérozygote pour le gène
phénotype non malade [non malade]

(m+ // m+ ) : homozygote pour le gène
phénotype non malade [non malade]



Génotype et phénotype dans le cas de la drépanocytose

Génotype Phénotype
(A//A) sain
(A//s) sain
(s//s) malade

Porteur sain

(s//s) malade

maladie autosomale

maladie monogénique

maladie récessive

A = allèle sain
s = allèle délétère



Tableau de fécondation



Le DPI = diagnostique pré-implantatoire

- Prélèvement d’une cellule de l’embryon
- Séquençage du gène afin de déterminer les allèles 
présents chez l’embryon
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Cas de la drépanocytoseCas de la drépanocytose



Influence de l’environnement sur le phénotype drépanocytaire



Des traitements actuels
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La thérapie génique : drépanocytose

Insertion de l’allèle fonctionnel de 
la chaine béta de l’Hb dans un 

virus inoffensif

Gène de la chaine béta 
de l’hémoglobine

Infection des cellules souches par le 
virus modifié

Production de GR qui expriment  
l’allèle intégré => production de 

hémoglobine normale

Intégration de l’allèle fonctionnel à 
l’ADN des cellules souches souches



Un autre exemple de maladie génétique : la mucoviscidose

A partir du livre p 316 et 317 : 

 Rechercher les manifestations de la mucoviscidose aux 
différentes échelles du phénotype (macroscopique, cellulaire et 
moléculaire) => présenter les résultats dans un tableau

Mettre en relation ces différentes échelles du phénotype pour 
montrer comment la mutation d’un gène peut être responsable 
des symptômes à l’échelle macroscopique.







Phénotype macroscopique

- insuffisance respiratoire grave
- infections de l’appareil respiratoire



Phénotype macroscopique



Rôle de la protéine CFTR dans les cellules des bronches 

Phénotype moléculaire normalPhénotype cellulaire normalPhénotype macroscopique normal



Phénotype macroscopique



Phénotype cellulaire



Phénotype cellulaire et moléculaire



Phénotype cellulaire



MUCOVISCIDOSE
Comparaison du gène du canal CFTR chez un individu sain et chez un individu atteint de 

mucoviscidose avec Anagène

saine

anormale



MUCOVISCIDOSE
Comparaison du canal CFTR chez un individu sain et chez un individu atteint de mucovicidose avec 

Anagène

saine

anormale



Phénotype moléculaire



Génotype : délétion des nucléotides 1521,1522 et 1524 

Phénotype moléculaire : Délétion du phe508

Phénotype cellulaire : pas de sortie d’ions Cl- ; mucus visqueux

Phénotype macroscopique : problèmes respiratoires.
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Cause des décès en France
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1. L’infarctus du myocarde

TP infarctus du myocarde



Symptômes de l’infarctus



http://www4.ac-nancy-metz.fr/svt/enseign/svt/innov/compeda/agreg02/Brecourt/intro.htm



Artère 
pulmonaire

Artère 
pulmonaire

Veine cave 
supérieure

Veine pulmonaire

Veine pulmonaire

Oreillette 
gauche

Oreillette droite

Artère aorte

Valvule pulmonaire
Valvule aortique
Valvule auriculo-

Origine biologique de l’infarctus

orifices des artères coronaires

Veine cave 
inférieure

Ventricule 
gauche

Ventricule droit

Valvule auriculo-
ventriculaire droite

Valvule pulmonaire Valvule auriculo-
ventriculaire gauche

Schéma du sens de circulation sanguine dans un coeur



Riche en O2 et 

enrichi en CO2

et appauvri en O2

Riche en O2 et 
pauvre en CO2



Origine biologique de l’infarctus



Origine biologique de l’infarctus



L’infarctus du myocarde



AVC : accident vasculaire cérébral



Anévrisme
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Les facteurs génétiques de risque de l’infarctus



Etude cas-témoin



Les facteurs génétiques de risque de l’infarctus



Les facteurs génétiques de risque de l’infarctus



Etude de suivi de cohorte



Les facteurs environnementaux de risque de l’infarctus



Les facteurs environnementaux de risque de l’infarctus



Les facteurs environnementaux de risque de l’infarctus



Chapitre 1 : Patrimoine génétique et santé

I. Détermination de la composante génétique d’une maladie

II. Des maladies génétiques : l’exemple de la drépanocytose

A. La drépanocytose

B. Soigner des maladies génétiques : traitements actuels et espoir de la 
thérapie géniquethérapie génique

III. Des maladies plurifactorielles 

A. Les maladies cardiovasculaires
1. L’infarctus du myocarde
2. L’origine multifactorielle de l’infarctus

B. Le cancer
1. La cancérisation



Le processus de cancérisation

Activité à partir du livre :

- Utiliser les docs p 338 pour justifier les trois propriétés des cellules cancéreuses : immortalité, 
prolifération (se divisent sans cesse) et transformation (n'assurent plus leur fonction initiale),

- En utilisant les docs p 339, indiquer ce qu'est une métastase et comment elle peut se former.

- En utilisant le doc a p 340, montrer que le tabac est un facteur de risque de certains cancers - En utilisant le doc a p 340, montrer que le tabac est un facteur de risque de certains cancers 
et, à l'aide des docs b et c p340, expliquer comment le tabac peut déclencher un processus de cancérisation 
(rappelez-vous du travail réalisé sur les agents mutagènes ...)

- Utiliser le doc d p341 pour montrer que la possession de deux allèles mutés du gène de la p53
est un facteur de risque pour la mortalité (et le développement de tumeurs) puis, à l'aide du doc e p341, 
expliquer comment la possession de ces 2 allèles mutés favorise le processus de cancérisation.

- A partir des docs des p 342 et 343, expliquer le lien entre une infection au HPV et le 
déclenchement d'un cancer du col de l'utérus, puis présenter l'intérêt du vaccin contre le HPV 



Propriétés des cellules cancéreuses



Apparition de cellules cancéreuses

Suite aux mutations successives, les cellules peuvent devenir 
cancéreuses si :

- deviennent immortelles

- se multiplient de façon anarchique -> prolifération
- Ne réalisent plus leur fonction -> transformation



La formation d’une tumeur



Evolution de la tumeur



La formation de métastases
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cellules cancéreuses



Mutations des gènes de la P53



Action de la protéine P53



Action de la protéine P53



Action de la protéine P53



Action de la protéine P53



Action de la protéine P53



D’autres allèles de prédisposition



D’autres allèles de prédisposition



D’autres allèles de prédisposition
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Effet des facteurs chimiques : le tabac
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Effet des facteurs chimiques : le tabac



Effet des facteurs chimiques : le tabac



Effet des facteurs chimiques : les particules fines de l’air



Effet des facteurs physiques : les UV

mélanome

« trou » dans la couche d’ozone



Effet des facteurs physiques : les UV



Effet des facteurs biologiques: le HPV



Effet des facteurs biologiques: le HPV
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La prévention contre le cancer



Vaccin et dépistage



Chimiothérapie et radiothérapie



L’apparition d’un cancer est donc multifactorielle (elle dépend de facteurs 
génétiques et environnementaux). S’il n’est pas possible de jouer sur les 
facteurs génétiques, on peut bien souvent empêcher l’action des facteurs 
environnementaux en modifiant ses habitudes de vie (ne pas fumer, utiliser 
des préservatifs, ne pas s’exposer au soleil sans protection, se faire vacciner 
contre certains virus…). De plus participer au dépistage des cancers est très 
important puisqu’un cancer dépisté précocement a beaucoup plus de chance 
d’être soigné. 

En cas de cancer déclaré, on peut procéder chirurgicalement à l’ablation de la 
tumeur et utiliser en cas de métastases la radiothérapie et la chimiothérapie. 
Ces techniques médicales peuvent avoir des effets secondaires et n’éliminent 
pas forcément toutes les cellules cancéreuses, il existe alors un risque de 
récidive. 


