Activité Le projet génome humain

Depuis plusieurs années, des entreprises comme Veritas Genetics ou iGENEA permettent au
grand public de faire séquencer leur ADN, afin d’obtenir des informations sur leurs

Contexte prédispositions génétiques ou de retracer leurs origines. Ces avancées ouvrent la voie a de
nouvelles possibilités en matiere de santé et de généalogie, mais soulevent également des
questions éthiques importantes.

Situation Vous étes employé(e) chez iGENEA, et le youtubeur Squeezie vous a confié la mission de
déclenchante | rédiger une page web sur le Projet GEnome Humain et le séquencage de 'ADN.

A partir des documents a disposition, compléter les différentes sections de la page web.

1. Présentation du Projet Génome Humain
2. Techni de sé
Consigne ec 'nlqtfe e sequengagt? - o
3. Implications pour la santé publique et la recherche médicale.
4. Enjeuxéthiques
5. Conclusion arédiger en utilisant les mots-clés.
Document 1: Le projet génome humain @ Vidéos YouTube a visionner :

2,7 milliards de dollars en 15 années de collaboration internationale 1. Principe de la PCR (qualité et
de six pays, dont la France, ont été nécessaires pour « lire » le premier | marche en avant)
génome humain. L'objectif était de comprendre et d’identifier chaque

2. Séquencage de
gene.

Rt LTIL

Sanger - Biofacile

Lancement du projet Projet ENCODE :
«génome humain ». comprendre les fonctions
Chaque pays contributeur Version préliminaire des différentes parties
doit séquencer un chromosome du génome humain du génome humain
I I
1989 2001 I
- i o :
' - v y y Walter Gilbert et Frederick Sanger
1985 1995 2004 2019 , . .
1 1 I (années 70) récompensés pour leurs
Début des réflexions sur Accord des Bermudes : Version finale du premier B L.
fopportunité de le génome humain, | | génome humain (combinaison travaux par le prix Nobel de Chimie en
tout le génome humain imoine de I'h i du de plusi
doit rester public personnes anonymes) 1980.
Document 2 : L’histoire du séquencage Document 3: Le séquencage du génome humain en chiffres
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plusieurs centaines de milliers de génomes sont séquencés.

Document 4 : 'effet Angelina Jolie

Aprées 'annonce de sa double mastectomie en 2013, le nombre de femmes aux Etats Unis
faisant des tests ADN sur le gene brca1 a explosé. Selon les médecins, Angelina Jolie était
porteuse d’un allele de ce gene qui impliquait un risque de 87% de développer un cancer THE

du sein (dont est morte sa propre mere). ANGELINA

EFFECT




Document 5 - Quelques données issues du

séquencage du génome humain. Fiche d'identité
A noter, entre deux génomes humains tirés au hasard, © Espéce : Homo sapiens (homme moderne)

99,9% de la séquence d’ADN est identique. Les 0,1%
restants permettent a chaque individu d’avoir un

profil génétique particulier. Les séquences variables %Age; p

sont appelées SNP (Single Nucléotide o Taille du génome : f # Trois milliards de paires de bases
Polymorphisme), elles sont héritées des parents et réparties sur 22 paires de chromosomes plus 2 chromosomes sexuels.
constituent les différences génétiques principales © Nombre de génes : autour de 20 000 (soit moins que les estimations
entre les alléles d’'un méme géne. initiales d'environ 100 000).

© Aucun geéne spécifiquement humain : tous les génes humains existent aussi
chez les primates sous des formes plus ou moins proches.

® Le lien entre les génes et le phénotype d'un individu (notamment les
maladies) n'est pas aussi simple a identifier que ce qui était imaginé avant
le séquencage.

ADN codant ADN non Portions d’ADN Portions d'ADN
des protéines codant aux fonctions aux fonctions
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Document 6 : Les limites du séquencage

Séquencage |
de I’ADN

Ne tient pas compte des facteurs environnementaux
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Accés au génotype 1 Ne séquence pas le microbiote qui influe de fagon considérable sur notre état physiologique
de I'individu

Si le séquengage est effectué sur un feetus : risque de sélection

Le génome, codé par & bases, est compatible avec I'analyse automatisée et la bio-informatique
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LIé au progrés | | 2003:2,7 milliards de dollars, 15 ans de travail

de la blo-Informatique Accessible en quelques clics, sans encadrement médical

2019 : moins de 1 000 dollars, quelques heures
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Dépendantes des entreprises ayant la puissance requise pour I'analyse et le stockage
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En France, il est illégal pour un particulier de demander son séquencage génétique

Coae ’ Examen a des fins médicales, de recherche scientifique ou de paternité et dans le cadre d'enquétes criminelles

~—| ode clvi }*
Cet examen ne peut étre effectué que par des praticiens agréés a cet effet Accompagnement psychologique
par I'Agence de la biomédecine

{ Annonce des résultats par le praticien

Cas de I'lslande : en 2005, 2 636 génomes séquencés, soit prés de 1 % de la population,
étude du profil génétique de 104 000 individus, soit un tiers de la population

d'une maladie rare. Le pays a annoncé son nouvel objectif : atteindre le million de génomes dans les S ans.

_[ A I'échelle d'un pays H Cas de la Grande Bretagne : en 2018, séquengage des génomes de 100 000 personnes dont 85 000 patients souffrant

Prét immobilier : les banques pourront
demander un caryotype ADN pour calculer au
plus juste le montant de I’assurance
emprunteur

Documet 7 : Extrait de sciences info, 2018



http://www.scienceinfo.fr/pret-immobilier-les-banques-pourront-demander-un-caryotype-adn-pour-calculer-au-plus-juste-le-montant-de-lassurance-emprunteur/
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Tout savoir sur le séquencage !

Le projet génome humain Technique de séquencage

Définition : D & —

; | > :: "‘;PU b“ il — 4. Séquencage de FADN
j 1. Extraction de FADN U 2. PCR (étape fucu.‘ml‘we) U U \

Echantillon d'ADN U 3. Fragmentation de 'ADN
Objectif : LaPCR Le séquencage de FADN
Le mélange réactionnel contient : Le mélange réactionnel contient :
- - +Brin . = 5 GACTGAAGCTY
F o = 3’ TCGA &’
+ dATP, dCTP, dGTP, dTTP (nucléotidesnon ... )

- + Taq polymérase

- . \ N

Durée du projet : ciiieeeiieicee. Etape 2: .4 hi -

.. Etape3: M N ) L- l \/ | ~
spéifiques g e Q Py 5.\ / /d,\

Dates de début / fin du projet :

Nombre de pays impliqués :

. =E ddTTP ddATP GdGTP ddcTP
E
Premier organisme séquencé : E L’incorporation d'un ddNTP (nucléotide .............................)
- o
£ PrOVOQUE .o
2
. i . GAAGCT ACTGAAGCT ACTGAAGCT CTGAAGCT
Cofit du séquencage pour le projet : AAGCT AAGCT CT
\ AGCT CT )
Y

T A G c

Cyele répété X fois !
ET/0OU . l. ,
Temps .

GﬁCTGﬂAGCT

Matrice dADN extrait 3
partir de prébivernents

Nom des chercheurs impliqués dans 1'élaboration

de cette technique de séquencage : Analyse de la fluorescence

Vidéo PCR Vidéo Séquencage Cotit actuel du séquencage : Analysepar ..




IGENEA Accueil Présentation Boutique Connexion Commander le test

Tout savoir sur le séquencage !

Implications pour la santé publique et la recherche médicale Enjeux éthiques

Pourcentage d’ADN commun chez les humains :

Nombre de génes dénombrés chez ’humain :

Nom des portions d’ADN permettant d’établir des

relations de parenté :

En conclusion

Mots clés : Projet génome humain, PCR, séquencage, enzyme

Exemples de génes intéressants a séquencer :
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