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Guestion n°® 1

Question de Génétique

Certaines maladies de la rétine sont héréditaires. De nombreuses formes cliniques ont
été décrites selon les symptbmes rencontrés, l’atteinte anatomique des cellules
photoréceptrices (cones ou batonnets) et le mode de transmission mendélienne retrouvé dans
les familles concernées. Voici une famille dans laquelle sévit une de ces maladies :

Madame DRI..., qui vous décrit la structure familiale, n’est pas affectée de trouble

visuel. Elle est dgée de 50 ans. Elle a deux enfants, un gargon et une fille. Sa fille, agée de 27
ans, voit bien mais a un fils (Jérbme) 4g¢ de 5 ans atteint des premiers signes de la maladie.
Son fils (Ludovic), 4g€ de 22 ans, a tous les signes de l'affection.
Madame DRI... a deux fréres, tous deux atteints de la maladie, I’un (Louis) a tois gargons de
19 & 24 ans, tous indemnes de 1’affection (Rémi, Antoine et Frangois), I"autre (Jean) a un
garcon de 30 ans sain, une filie de 27 ans, saine, mais dont le fils ainé, 4g€ de 5 ans est atteint.
Les conjointes et conjoints de toutes ces personnes sont exempts de la maladie et, leurs
familles respectives n’ont pas €té touchées par un quelconque probléme visuel.

1°) Reconstituez graphiguement, en utilisant les symboles généalogiques usuels, I’arbre
généalogique de cette famille

2°) Cette maladie vous paraii-elle correspondre & I’un des modes de transmission des
caractéres héréditaires que vous connaissez et , si oui lequel ? (argumentez votre hypothése
en utilisant vos connaissances des modes de transmission des caractéres héréditaires).

Plusieurs génes de maladies de la rétine pouvant correspondre au mode de
transmission que vous avez défini sont connus et, deux d’entre eux appelés RP2 et RP3 sont
analysés chez trois malades de la famille : Louis, Jean et Ludovic. La séquence nucléotidique
d’une région de chacun de ces deux génes montre une variation par rapport 2 un groupe de
sujets 1émoins et de certains sujets sains de la famille. Ces variations sont indiquées ci-apres
dans la figure 2 (analyse de la séquence des ARN messagers). La figure 1 vous donne le code

- génétique afin de vous aider dans I’interprétation des données de la figure 2.

3°) Quel est en argumentant votre réponse, le géne qui vous semble responsable ?

4°) Comment qualifieriez-vous la variation nucléotidique rencontrée chez Louis dans le
géne RP2 ? (utilisez éventuellement le code génétique pour expliciter votre réponse)



Figure 1 : CODE GENETIOUE :

SECONDE LETTRE
U C - A G

(UUU)Phe Ser Tyr Cys U
0 Phe Ser Tyt Cys c| T
R Leu Ser stTop StoP |A| R
E Leu Ser STOP Tp |G O
M I
I Leu (CCU)Pro His Arg U| S
Elc Leu Pro His Arg cl|l
IE{ Leu Pro Gln Arg A IE:I
Leu Pro Gln Arg G E
% Ile Thr (AAU)Asn  Ser Uiy
T (A Ile Thr Asn Ser Clg
T Ile Thr Lys Arg Al T
R Met Thr Lys Atg G|l T
E R
Val Ala Asp (GGU)Gly|U| E

G Val Ala Asp Gly C

Val Ala Glu Gly A

Val Ala Glu Gly G
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[ Question n° 2 IMMUNOLOGIE

« Impact du virus HIV sur les sous-populations lymphocytaires »

"Question n°3 : BIOLOGIE DE LA REPRODUCTION

« Facteurs de Contrdle de la Production de Testostérone chez ’'Homme »

| Question n°4 PHYSIOLOGIE DE LA REPRODUCTION

« Principe et principales étapes de la fécondation in vitro »



