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moléculaire cellulaire macroscopique

protéine



Valine

Serine

Qu’est ce qu’une protéine ?

Une protéine est une molécule constituée d’une séquence d’acides aminés.

Valine

Leucine

20 différents



Drépanocytose



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 et fièvres.



Mucoviscidose



Phénotype macroscopique

- insuffisance respiratoire grave
- infections de l’appareil respiratoire



Phénotype macroscopique

- mucus visqueux obstruant les
bronches, propice au
développement de microorganismes



Phénotype cellulaire

-Les cellules des bronches ne font
pas sortir dans la lumière des
bronches d’ions chlorures
indispensables à la fluidification du
mucus.



Phénotype moléculaire

- protéine CFTR (canal à ions
chlorures) de conformation
anormale, qui ne se positionne pas
correctement dans la membrane des
cellules des bronches.



Phénotype moléculaire : protéine CFTR anormale

Phénotype cellulaire : pas de sortie d’ions Cl-

Phénotype macroscopique : mucus visqueux obstruant les bronches
Insuffisance respiratoire grave, infections respiratoires



Phénotype cellulaire

Phénotype moléculaire

Phénotype cellulaire

Phénotype macroscopique
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1. Drépanocytose



DREPANOCYTOSE
Comparaison du gène de la chaine bêta de l’hémoglobine chez un individu sain et chez un individu

drépanocytaire avec Anagène

saine

anormale



DREPANOCYTOSE
Comparaison la chaine bêta de l’hémoglobine chez un individu sain et chez un individu drépanocytaire

avec Anagène

saine

anormale



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 fièvres.



2. Mucoviscidose



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

avec Anagène

saine

anormale



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

Anagène

saine

anormale



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

RASTOP

saine

anormale

Fragment du canal CFTR d’un
individu malade

Fragment du canal CFTR d’un
individu sain



Génotype : délétion des nucléotides 1521,1522 et 1524

Phénotype moléculaire : Délétion du gly508

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

Phénotype macroscopique : problèmes respiratoires.



Séquence de nucléotides d’un gène

Phénotype cellulaire

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

Dans ces 2 exemples…

Phénotype cellulaire

Phénotype macroscopique



génotype =
ensemble des allèles d’un individu

Phénotype =
ensemble des caractères observables d’un individu



Rq: Etude de la transmission de la mucoviscidose



Diagnostic pré implantatoire



Diagnostic prénatal



Test de dépistage néonatal
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Influence de l’environnement sur le phénotype drépanocytaire
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Drépanocytose



La kinésithérapie respiratoire



L’administration de médicaments par nébulisation
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La thérapie génique : mucoviscidose

Insertion de l’allèle fonctionnel de
la CFTR dans un virus inoffensif

Infection des cellules bronchiques par
le virus modifié

Expression de l’allèle=> production
de protéines CFTR  fonctionnelles

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



La thérapie génique



La thérapie génique : drépanocytose

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

virus inoffensif

Gène de la chaine alpha
de l’hémoglobine

Infection des cellules
hématopoiétiques par le virus modifié

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

hémoglobine normale

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

hématopoïétiques



Génotype Environnement

Action de
l’homme

Traitements actuels

Thérapie génique

CONSTRUCTION
PHENOTYPE

Génotype Environnement



Parmi les questions abordées dans ce chapitre : nous allons répondre à :

-On a vu que toutes nos cellules possèdent l’ensemble de notre patrimoine génétique.
Comment ce patrimoine génétique est-il conservé au cours des divisions cellulaires?
→ Chapitre 2

- On a vu qu’une mutation peut être à l’origine d’une maladie génétique.
Comment se produisent les mutations et quelles peuvent être leurs conséquences?
→ Chapitre 3

-On a vu que la séquence d’un gène permet la synthèse d’au moins une protéine.
Comment se déroule la synthèse des protéines?
→ Chapitre 4
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