Activité 1 : Etude de deux maladies génétiques : 
la drépanocytose et la mucoviscidose.

Première partie : les manifestations de ces maladies

Chacun d’entre nous est caractérisé par son phénotype. Le phénotype est l’ensemble des caractères observables d’un individu.

Par rapport à un phénotype sain, comment se manifestent les phénotypes de la drépanocytose et de la mucoviscidose à différentes échelles de l’organisme ?

Compléter le tableau fourni en inscrivant les différentes manifestations de la maladie aux différentes échelles du phénotype. Si possible établir des liens de cause à effet entre ces différentes manifestations (qu’est ce qui entraine quoi ?).
Critères de réussite :

Le tableau est complet : toutes les manifestations de la maladie sont indiquées. Les liens de cause à effet entre les différentes manifestations sont représentés sous la forme de flèches.
Le tableau est cohérent : chacune des manifestations est indiquée dans la case correspondant au niveau phénotypique de la manifestation. Les flèches sont bien dirigées d’une (ou plusieurs) causes vers sa (ou ses) conséquence(s).

Le tableau est correctement mis en forme : il est soigné et comporte un titre. L’orthographe est correcte.

Doc1 : les échelles du phénotype.

L’étude de différentes maladies montre au moins trois niveaux de définition du phénotype : le niveau de l’organisme ou macroscopique, le niveau cellulaire et le niveau moléculaire (celui des protéines). 

Doc 2 : Les protéines : des molécules diverses aux fonctions essentielles

[image: image1.jpg]Au cours des premiéres décennies du XX¢ siécle, les
travaux des biochimistes révélent Pimportance des
protéines :

- certaines sont des enzymes, indispensables 2 la réali-
sation de toutes les réactions du métabolisme ;

- dautres, comme I’hémoglobine, sont des
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- d'autres encore sont identifiées comme jouant un réle
uctural (kératine du poil des mammifeéres, myosine
s fibres musculaires...) ;

— vers le début des années 1950, I'établissement de la
s¢quence des acides aminés d’une hormone, I'insuline,
permet de comprendre que chaque protéine consiste
en une séquence unique d’acides aminés.

De nombreuses découvertes ont établi que des ano-
malies métaboliques héréditaires reposaient sur des
défauts dans I'enchainement des acides aminés de cer-
taines protéines.

o Dés les années 1940, en travaillant sur des microorga-
nismes, Beadle et Tatum démontrent que différentes
mutations se traduisent par des déficiences enzyma-
tiques différentes et avancent pour la premiére fois
Ihypothése devenue célebre : « un géne, une enzyme ».
L’idée selon laquelle un géne est le « plan de fabrica-
tion » d’une protéine, c’est-a-dire qu’il détient Iinfor-
mation nécessaire a sa synthése, était née.

Les protéines : des molécules diverses aux fonctions essentielles.

Vingt acides aminés seulement entrent dans la composition
des diverses protéines fabriquées par un étre vivant. Lors de

nés les uns a la suite des autres dans un ordre précis pour
constituer la protéine.

acides aminés

synthese
d'une protéine

De la méme fagon, Charles Yanofsky parvient a iso-
ler seize mutants bactériens différant pour le géne res-
ponsable de la formation de I'enzyme tryptophane
synthase. Deux analyses sont menées simultanément :
— la localisation des mutations sur PADN (carte géné-
tique) ;

e des acides aminés de Penzyme pour
chacun des mutants.

e En 1963, la position de mutations sur TADN et la
position des modifications correspondantes sur la
séquence d’une protéine est établie pour la premiére
fois (voir illustration ci-dessous).
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Pistes d’exploitation

étudiez l'organisation d'une protéine. Comparez avec I'ADN.

(GITE) Pourquoi apparait-il indispensable qu'une cellule dis-

. (OIFED Araide d'un logiciel de visualisation moléculaire,
pose de « plans de fabrication » des protéines qu'elle produit ?

' @ R;I;I;M enﬁe i)bsi on dés mriltmaltiof;;sur un géne

Localisation des acides aminés correspondant aux mutations

Carte simplifiée établie par Yanofsky : localisation approximative de quelques mutations
et position des acides aminés respectivement modifiés sur la protéine (enzyme tryptophane synthase).

et pbsitibn des acides éminéé d';lhe ;')'rotéiné.r -

PROBLEME A RESOUDRE = Quelle relation a-t-on pu établir entre la séquence d’ADN des génes
et les protéines produites par une cellule ?

(CITHED Quelle relation entre géne et protéine a pu étre
établie par ces expériences ?

(ITEEED Donnez une définition aussi précise que pos-
sible de ce qu'est un géne.

e

LU'expression du patrimaoine Qénéfrique



Ainsi, on dit qu’une protéine est une séquence d’acides aminés.


Doc 3 : dossier documentaire sur la maladie (disponible sur les paillasses)
