Chapitre 1 : Patrimoine génétique et santé

Phénotype : ensemble des caractères observables d’un individu

Dans ce chapitre nous allons montrer dans quelle mesure le patrimoine génétique est impliqué dans la santé d’un individu.

I] Détermination de la composante génétique d’une maladie 

L’épidémiologie est la science ……
……………………… maladies génétiques (ex drépanocytose, mucoviscidose), des maladies plurifactorielles (comme l’infarctus du myocarde ou le cancer du sein) ……………….
II] Des maladies génétiques
Rappel : Le phénotype correspond à l’ensemble des caractères observables d’un individu. Le phénotype peut se définir aux différentes échelles du vivant : phénotype moléculaire (caractéristiques de la protéine), phénotype cellulaire (caractéristiques de la cellule) et macroscopique (caractéristiques des tissus, des organes et de l’organisme). Le génotype correspond à l’ensemble des allèles d’un individu et détermine le phénotype.
A) La drépanocytose
1- Le phénotype de la drépanocytose aux différentes échelles
……………………………….cytoplasme des globules rouges (hématies) ………………………………………… des hématies en faucille et leur fragilisation……………………
Le phénotype moléculaire détermine le phénotype cellulaire qui détermine le phénotype macroscopique.
2- Le déterminisme génétique de la drépanocytose
…………………………………. chaîne beta de l'hémoglobine (A remplacé par T en position 17) entraine la modification d’un seul acide aminé dans la séquence protéique ……………………
……………………… : les molécules drépanocytaires (HbS) se collent les unes aux autres et forment des fibres insolubles ……………………
…………………….
……………………………………………………. des gènes étudiés sont apparues par mutations.
……………………………… de génération en génération : elles sont héréditaires. …………………………..
3- La transmission héréditaire de la drépanocytose
……………… Par exemple, un couple de porteurs sains a un risque de ¼ (25%) d’avoir un enfant malade.

…………………. on peut lui proposer un Diagnotic Pré-Implantatoire. …………….
B) La mucoviscidose
………………………..la délétion de 3 nucléotides dans la séquence de nucléotides du gène codant pour le canal CFTR. Cette mutation provoque la perte d’un acide aminé dans la structure de la protéine canal CFTR. La protéine canal CFTR ainsi modifiée ne s’implante pas dans la membrane des cellules des bronches. Ainsi, les ions chlorures ne sont plus rejetés dans la lumière des bronches, le mucus devient visqueux et encombre les voies respiratoires. Ceci provoque des infections respiratoires chroniques qui, à terme, détruisent le tissu pulmonaire.
C) Soigner des maladies génétiques : traitements actuels et espoir de la thérapie génique
………………
La recherche s’intéresse tout particulièrement à la thérapie génique qui repose sur l’utilisation d’un allèle fonctionnel qu’on introduit dans les cellules déficientes. ………………..
1. Dans le cas de la drépanocytose, ……………………….
Dans le cas de la drépanocytose, le principe de la thérapie génique est le suivant : des scientifiques insèrent un allèle fonctionnel (allèle de la chaine béta de l’hémoglobine non muté) ………………
2. Dans le cas de la mucoviscidose …………………..
