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Exercices de génétique classique ~ partie Il

1. L'idiotie phénylpyruvique est une maladie héréditaire dont sont atteints
plusicurs membres d’une famille, dont voici I'arbre généalogique :

[ Gaonsin [~ J—
O Fitesaine @  Fimine
- Lalléle responsable de ce trouble héréditaire est-il dominant ou récessif ?
Justifiez.

Lalléle responsable de la maladie est récessif
Si Talléle était dominant, au moins un des deux parents (n°1-2) de la fille n°4
aurait également cet alléle. Par conséquent, il serait également malade. O, ni 1,
ni 2, n’est malade. Seule un mode de transmission récessif est done possible.
Justification également possible avec (9,10,16) ou (11,12,18,19,20).

- Le géne concemd est-l situé sur le chromosome X ? Justifiez.
Non, le géne est situé sur un autosome.
Si ce géne était situé sur le chromosome X. Alors la fille n°4 aurait le génotype
X"X" (on sait Palléle récessif). L'un de ces chromosomes venant
nécessairement de son pére (n°2). Celui-ci aurait donc le génotype X™Y, donc le
phénotype malade. Or, il ne I'est pas. De méme, les garcons de cette femme n°4,
aurait recu un des X™ de leur mére, et un Y de leur pére (n°3). Iis auraient alors
tous le génotype X™Y, donc un phénotype malade. Or le n° 11 ne Iest pas.
Par conséquent, le géne causant la maladie n’est pas situé sur le chromosome X.
uel est le lien de parenté entre 11 et 127 Que leur auriez-vous conseillé
Is vous avaient annoncé & 'avance leur intention d’avoir un enfant ?
1is sont cousins (germains).
Je leur aurais conseillé de faire un test génétique (en tout cas pour n°12), afin de
connaitre 'l existe un risque qu'ils aient un enfant atteint de la maladie.

Le cas échéant, complétez 'arbre, en indiquant les personnes hétérozygotes.
Les parents d’enfants malades sont hétérozygotes : 1,2, 9, 10, 11, 12.
Les enfants sains d’un parent malade sont hétérozygotes : 8, 9, 11.
Pour que 12 soit porteur il faut que 5 ou (/et) 6 le soit également. Mais on ignore
lequel T'est.
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4. La maladie de Huntington est une maladie génétique dont les symptomes
apparaissent vers 40 ans. Voici P'arbre généalogique de Monsieur Y (n° 21),
25 ans.
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- Esi-ce que I'alléle responsable de cette maladic est dominant ou récessif?
Justifiez.

Ilest trés probablement dominant. (En fait, il Iest).
En effe, tous les enfants malades ont au moins un de leur parent malade. Si la
maladie était (autosomique) récessive, le parent sain devrait re hétérozygote
pour que les enfanis soient malades. Si on suppose que I'incidence des
hétérozygotes dans une population donnée est de 1/30 (ce qui est énorme). On
calcule donc la probabilité d’avoir tous ces hétérozygotes (on ninelut pas ceux
issus de parents malades, puisque leur probabilité est de 100%). Sont donc
concernés les n°l, 5, 10, 11. Donc (‘)" soit 1 chance sur 810000 que la
‘maladie soit récessive.

- Estil situé sur le chromosome X ? Justifiez.
Non, il est situé sur un autosome.
Sl était (dominant et) situé sur le chromosome X, alors les péres malades
(XY—malade) transmettraient automatiquement la maladie a toutes leurs
filles, en leur donnant son unique chromosome X (et ce quelque soit les alléles
de la mére : XMX'—malade). Or ce n’est pas le cas du pére n°6 et sa fille n°13.
(Accessoirement, s'il était récessif et situé sur le chromosome X, tous les fils
d’une mére malade seraient eux-mémes malades. Ce qui n'est pas le cas du n°7
par exemple.)

= M.Y (n°21) souhaite savoir s'il risque de développer cette maladie. Si

oui, calculez les risques (en %).

On fait le tableau 16 (nn) x 17 (aM), et on constate que 50% des enfants
possible seront (nM) malades. M. Y a done | chance sur 2 de développer la
‘maladic d'ici 15 ans. On peut lui conseiller de faire un dépistage génétique.

Le cas échéant, complétez 'arbre, en indiquant les personnes hétérozygotes.
Iei les hétérozygotes sont automatiquement malades. Et cela concerne tous les
malades (2,6,8.,9, 12, 15, 17). Mais on ne les « colorie » pas & moiti





