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Heredite humaine : Maladies genetiques,
Anomalies chromosomiques, Groupes
sanguins

osiecTirs  Ce que tu dois savoir faire

° Identifierle mode de transmission d'une maladie Q Distinguer hérédité autosomale et gonosomale,
génétique a partird'un arbre généalogique dominante et récessive

° Analyserles anomalies chromosomiques et leurs 0 Déterminerles groupes sanguins ABO et Rhésus
conséquences phénotypiques et leursrégles de compatibilité

vocasuLaire Définitions clés

Porteur sain Hétérozygote (Aa) ne manifestant pasla maladie récessive
Conductrice Femme hétérozygote (X*H X"h) porteuse d'allele récessif lié a X
Non-disjonction Erreur de méiose causant une anomalie du nombre

chromosomique

cours L'essentiel du cours

FORMULE

Risque croisement Aa x Aa

1/4 AA : 2/4 Aa : 1/4 aa - 25% malades

Deux porteurs sains, risque 25%

FORMULE

Hémophilie fils porteur

X*H X*h x X*H'Y - 1/2 fils X*h Y (malades)

Fils recoit X de mere

FORMULE

Trisomie 21

Caryotype : 2n = 47 (chr. 21 en triple) - trisomie 21

Non-disjonction méiose maternelle




métHobe Lire un arbre généalogique

o Etape 1- Dominance

Sideux parents sains ont un enfant malade - alléle récessif.
e Etape 2 - Localisation

Siles gargons sont beaucoup plus atteints que les filles > gene lié a X.
o Etape 3 - Génotypes

Déduire les génotypes des parents puis calculer les probabilités pourla descendance.

exempLe  Exemple résolu — BAC Série D Niger

ENONCE

Dans une famille, deux parents sains ont 4 enfants : 1gargon drépanocytaire, 1fille drépanocytaire, 2 enfants sains.
Quel est le génotype des parents ?

RESOLUTION

Enfants malades (HoS/HbS) issus de parents sains > hérédité autosomale récessive. Les deux parents sont porteurs
sains: génotype HbA/HbS. Croisement : HoA/HbS x HbA/HbS > 25% HbS/HbS (malades). Résultat compatible avec
les 4 enfants observés.

exercices EXercices d'application

@ Un péere hémophile (X*hY) et une mere saine (X*H X"*H) : quelle proportion de fils sera malade ?
3 pts

@ Identifier'anomalie chromosomique d'unindividu de caryotype 47, XX, +21.
2 pts

@ Deux parents de groupe A (I"Ai) x groupe B (I"B i) : quels groupes sanguins sont possibles chezleurs enfants ?
3pts

astuces Astuces et piéges

® Pére maladelié a X > toutes ses filles porteuses, aucun fils malade (il donne Y aux fils).

A Unparent sain peut avoirun enfant malade récessif : ne pas conclure trop vite a dominant !

% A retenir absolument

e Autosomale récessive : parents sains possibles, deux sexes égaux, maladie peut sauter une génération.
e« Gonosomale récessive liée a X : gargons plus atteints, mere conductrice obligatoire si pére sain.

e Trisomie 21(47 chromosomes) résulte d'une non-disjonction méiotique ; groupe ABO : 3 alleles (1A, "B, i),
codominance.
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