Chapitre 1 support de l'information génétique

Pole : transmission de la vie et hérédité

Dossier 1 : cellules chromosomes et génes

Comment s'explique la transmission des caracteres génétiques des parents aux enfants ?
Comment s'expriment les caractéres génétiques chez un sujet ?

Comment leurs modifications peuvent-elles entrainer des pathologies ?

_ Chapitre 1 : le support de l'information génétique dans la cellule
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I) Le caryotype humain
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I.1) La réalisation du caryotype (protocole)
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— On place les cellules dans une solution qui fait « éclater les cellules » — les chromosomes

— On bloque cette cellule en métaphase.

sont libérés dans la solution.
— On fixe et on colore les chromosomes. Chaque chromosome présente une taille et une
succession de bandes caractéristiques.

1.2) Le caryotype humain normal

Il contient : 46 chromosomes soit 3  paires.

¢ 9 paires d'autosomes numérotées de 1 a 22 (par taille décroissante)

400 paireg de chromosomes sexuels ou gonosomes. XX — femme / XY — homme.
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Formules chromosomiques (convention d'écriture) :

— formule chromosomique d'une femme : q{ . XX
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— formule chromosomique d'un homme : L(é/ )(y

1.3) Les anomalies chromosomiques

Les anomalies peuvent concerner le nombre de chromosomes ou bien leur structure.

a) Les anomalies qui concernent le nombre de chromosomes
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b) les anomalies qui concernent la structure des chromosomes

Core’ codyureh do 5

&7 e m /W@M A0 s Ak (/Q/MM 5 s J‘@NXM)} /.LWUQ‘U)/éL’)M

m'ﬁ}) N ﬂ( }ﬂ@u&x&o@&@w AArag @:LXLL o Cy*i@’\xkgme - A&aﬁe

VQX Ae @UXQ Ao Ao @uiie

1.4) Les indications du caryotype

Elles concernent principalement le diagnostic prénatal ou anténatal des maladies génétiques. 80% des caryotypes sont

réalisés en cas de suspicion de trisomie 21 vis a vis de I'enfant a naitre.
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Diagnostic de la trisomie 21 :

On évalue tout d'abord le risque que l'enfant & naitre soit atteint. Facteurs de risques :
—  Age de lamere
— Examen échographique : on évalue la clarté nucale du feetus
— Dosage biochimique sanguin d'une protéine dans le plasma de la mére.

Si tous ces facteurs de risques sont présents, on réalise une amniocentese pour obtenir des cellules (de peau) du foetus

et on pratique un caryotype. O f&l)\u\ € (t\ke QLM WMM,L)\A;K v

II) La morphologie et la structure du chromosome

Schéma : la structure du chromosome métaphasique
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L'ultrastructure du chromosome

V%Q,Wola . (blmbiiufa\ Mw@wﬂz Dwaahue

: i harce ok

>t o MOUMO\’ALBM m&wo\a(mob*us&mﬁv)ém
et (rnsse By PO L -

La molécule dADN
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III) l'information génétique portée par les chromosomes

— Chaque géne est localisé a un endroit précis d'un chromosome, c'est le Qm LA .

— Sur le plan biochimique, un géne est un segment d'’ADN. II est porteur d'une information
génétique.

— L'ensemble des génes regroupe toutes les informations qui sont nécessaires au
e\

développement d'une espéce. On appelle I'ensemble des génes le __ 3 IMSANNL .




Document 1 : ultrastructure du chromosome (a) et double hélice d'ADN (b)
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