Exercice d’application : Etude de la transmission de la mucoviscidose
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Arbre généalogique d’'une famille dont certains individus sont atteints de la mucoviscidose.

1°)  Ecrire le génotype d’un individu atteint de mucoviscidose.
La pathologie est récessive, il faut donc deux alléles pour étre malade donc un individu atteint est
forcément homozygote récessif. Son génotype s'écrit (m//m).

2°)  Un porteur sain désigne un individu porteur d'un alléle responsable d'une maladie génétique
récessive mais n'en présentant pas les symptémes. Ecrire le génotype d’un porteur sain de la
mucoviscidose.

Un porteur sain quant a lui posséde l'allele muté mais n'est pas malade car il possede aussi l'allele
sain. Son génotype est donc : (m+//m)

3°)
et V4.

Ecrire (en justifiant) les génotypes (certains ou possibles) des individus 11, 12, 113, IlI13, 1114, IV3

Pour les individus I-1 et I-2 : c'est un couple qui a donné naissance a un enfant malade. Donc chacun
des deux parents posséde et a transmis l'allele muté a cet enfant malade. De plus aucun des deux
parents n'est atteint par la mucoviscidose. Chacun d'entre eux est donc porteur sain et leur génotype
s'écrit donc (m+//m).

Ce raisonnement est aussi valable pour les individus 111-3 et IlI-4 qui sont tous deux (m+//m).

Pour l'individu 1I-3 : cet individu n'est pas malade mais ses deux parents sont porteurs sains. Il peut
étre sain (m+//m+) ou hétérozygote porteur sain (m+//m).

Ce raisonnement est aussi valable pour l'individu 1V-3 qui est (m+//m+) ou (m+//m).

Pour l'individu IV-4 : il est malade, la pathologie est récessive, il est donc homozygote récessif. Son
génotype est (m//m).

4°)  Calculer la probabilité pour I'enfant a naitre d’étre malade ? D’étre porteur sain ?

L'enfant IV-1 a naitre posséde deux parents porteurs sains, il peut donc hériter de deux alleles
mutés. Chaque parent produit deux types de gametes (m/) et (m+/) en proportion égales soit 50% de
chaque type.

Faisons un tableau de croisement des gametes parentaux :

la lettre y (gamma)représente les gametes

yIII-3YHI_4 (m/) 50% (m+/) 50% en rouge les probabilités des gametes
0 (m//m) [malade] (m//m+) [porteur sain] lelp pleu e C? _Igul (tjfe ,péObabl'“te de
(m/) 50% 50%X50%=25% 5006x5006=25% (ggﬁgte)/ng:; identifié dans la case.
(m+//m) [porteur sain] (m+//m+) [sain] hé
0 énotype
(m+/) 50% | ™ 5096x5096=25% 50%6x50%6=25% | LPenOtyPel

L'enfant IV-1 a une probabilité d'étre atteint de la mucoviscidose de 25%.
L'enfant IV-1 a une probabilité d'étre porteur sain de 25% + 25% = 50%.



5°)  Sachant que dans la population occidentale un individu sur 25 est porteur sain, calculer la
probabilité, pour un couple pris au hasard, d’avoir un enfant atteint de la mucoviscidose.

Utilisons le résultat précédent. Si les deux personnes du couple sont hétérozygotes et donc
porteuses saines alors I'enfant a naitre présente un risque de 1/4 d'étre atteint. Pour deux personnes
prise au hasard dans la population le risque que chacune soit porteuse est de 1/25.

Le risque pour un couple pris au hasard d'avoir un enfant atteint se calcule en multipliant les trois
probabilités :

- que madame soit hétérozygote porteuse saine : 1/25

- que monsieur soit hétérozygote porteur sain : 1/25

- que chacun transmette l'allele muté : 1/4

Ce qui nous donne : P = 1/25 x 1/25 x 1/4 = 1/2500. Le risque est donc de 1/2500.



