
De quoi dépend notre santé ?
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Phénotype = 

ensemble des caractères observables d’un individu

moléculaire cellulaire macroscopique

protéine

Génotype = 

ensemble des allèles d’un individu
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Phénotype macroscopique

- Anémie
- Articulations douloureuses
- Essoufflement
- Fatigue



Le phénotype macroscopique

- Problèmes circulatoires



Le phénotype cellulaire

Frottis anguin d’un individu sain Frottis sanguin d’un individu atteint

- Globules rouges déformés (forme de faucille)



Le phénotype moléculaire

- Hémoglobine polymérisée sous forme de fibres



Phénotype macroscopique : problèmes circulatoires, difficultés 

d’oxygénation des organes, crises douloureuses, anémie.

Phénotype moléculaire : hémoglobine polymérisée

Phénotype cellulaire : déformation et fragilisation des hématies
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saine

DREPANOCYTOSE

Comparaison la chaine bêta de l’hémoglobine chez un individu sain et chez un individu drépanocytaire 

avec Anagène



saine

anormale

DREPANOCYTOSE

Polymérisation des hémoglobines S chez un individu malade



Phénotype macroscopique : problèmes circulatoires, difficultés 

d’oxygénation des organes, crises douloureuses et anémie.

Génotype : Adénine17  Thymine17

Phénotype moléculaire : Glutamate  6  Valine 6

Phénotype cellulaire : déformation et fragilisation des hématies



Séquence de nucléotides d’un gène 

Phénotype cellulaire

Phénotype macroscopique

Séquence d’acides aminés et structure 3D d’une protéine



Phénotype = 

ensemble des caractères observables d’un individu

génotype = 

ensemble des allèles d’un individu
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Génotype et phénotype dans le cas de la drépanocytose

Génotype Phénotype

(A//A) sain

(A//S) sain

(S//S) malade

Porteur sain

maladie autosomale

maladie monogénique

maladie récessive

A = allèle sain

S = allèle délétère



Tableau de fécondation



Le DPI = diagnostique pré-implantatoire

- Prélèvement d’une cellule de l’embryon
- Séquençage du gène afin de déterminer les allèles 
présents chez l’embryon
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Cas de la drépanocytose



Influence de l’environnement sur le phénotype drépanocytaire



La thérapie génique



La thérapie génique : drépanocytose

Insertion de l’allèle fonctionnel de 

la chaine béta de l’Hb dans un 

virus inoffensif

Infection des cellules souches par le 

virus modifié

Production de GR qui expriment  

l’allèle intégré => production de 

hémoglobine normale

Intégration de l’allèle fonctionnel à 

l’ADN des cellules souches souches

Gène de la chaine béta 

de l’hémoglobine



Un autre exemple de maladie génétique : la mucoviscidose

A partir du livre p 316 et 317 : 

→ Rechercher les manifestations de la mucoviscidose aux 

différentes échelles du phénotype (macroscopique, cellulaire et 

moléculaire) => présenter les résultats dans un tableau

→ Mettre en relation ces différentes échelles du phénotype pour 

montrer comment la mutation d’un gène peut être responsable 

des symptômes à l’échelle macroscopique.
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Cause des décès en France
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 A. l’infarctus du myocarde



Infarctus du myocarde



Symptômes de l’infarctus



Origine



Origine biologique de l’infarctus
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Facteurs impliqués



Les facteurs génétiques de risque de l’infarctus



Etude cas-témoin



Les facteurs génétiques de risque de l’infarctus



Les facteurs génétiques de risque de l’infarctus



Etude de suivi de cohorte



Les facteurs environnementaux de risque de l’infarctus
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Les facteurs environnementaux de risque de l’infarctus
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Le processus de cancérisation

Activité à partir du livre :

 - Utiliser les documents de la p 338 pour : 

- Dire comment une cellule normale peut devenir cancéreuse

- trouver des arguments en faveur de 2 des trois propriétés des 

cellules cancéreuses : immortalité, prolifération (se divisent sans cesse) et transformation 

(n'assurent plus leur fonction initiale),

 - En utilisant les docs p 339, indiquer ce qu'est une métastase et comment elle 

peut se former.

 - En utilisant le doc a p 340, démontrer que le tabac est un facteur de risque de 

certains cancers et, à l'aide des docs b et c p340, expliquer comment le tabac peut déclencher un 

processus de cancérisation (rappelez-vous du travail réalisé sur les agents mutagènes ...)

 - Utiliser le doc d p341 pour démontrer que la possession de deux allèles mutés 

du gène de la p53 est un facteur de risque pour la mortalité (et le développement de tumeurs) 

puis, à l'aide du doc e p341, expliquer comment la possession de ces 2 allèles mutés favorise le 

processus de cancérisation.

 - A partir des docs des p 342 et 343, expliquer le lien entre une infection au HPV 

et le déclenchement d'un cancer du col de l'utérus, puis présenter l'intérêt du vaccin contre le 

HPV 

Rq : Vous pouvez vous aider des coups de pouce en bas de page et du bilan p344 à 347



- Utiliser les documents de la p 338 pour :

- Dire comment une cellule normale peut devenir 

cancéreuse

- trouver des arguments en faveur de 2 des trois 

propriétés des cellules cancéreuses : immortalité, 

prolifération (se divisent sans cesse) et transformation 

(n'assurent plus leur fonction initiale),





Propriétés des cellules cancéreuses



La formation d’une tumeur





Apparition de cellules cancéreuses

Suite aux mutations successives, les cellules peuvent devenir 
cancéreuses si :

- deviennent immortelles

- se multiplient de façon anarchique -> prolifération

- Ne réalisent plus leur fonction -> transformation



En utilisant les docs p 339, indiquer ce qu'est une métastase 

et comment elle peut se former





Evolution de la tumeur



La formation de métastases



En utilisant le doc a p 340, montrer que le tabac est un facteur 

de risque de certains cancers et, à l'aide des docs b et c p340, 

expliquer comment le tabac peut déclencher un processus de 

cancérisation (rappelez-vous du travail réalisé sur les agents 

mutagènes ...)





mélanome

« trou » dans la couche d’ozone

Effet des facteurs physiques : les UV



Effet des facteurs physiques : les UV



A partir des docs des p 342 et 343, expliquer le lien entre une 

infection au HPV et le déclenchement d'un cancer du col de 

l'utérus, puis présenter l'intérêt du vaccin contre le HPV 



Effet des facteurs biologiques: le HPV



Effet des facteurs biologiques: le HPV





Utiliser le doc d p341 pour montrer que la possession de deux 

allèles mutés du gène de la p53 est un facteur de risque 

pour la mortalité (et le développement de tumeurs) puis, à 

l'aide du doc e p341, expliquer comment la possession de ces 

2 allèles mutés favorise le processus de cancérisation





Action de la protéine P53



Action de la protéine P53



La prévention contre le cancer



Vaccin et dépistage



Chimiothérapie et radiothérapie


	Diapositive 1
	Diapositive 2
	Diapositive 3
	Diapositive 4
	Diapositive 5
	Diapositive 6
	Diapositive 7
	Diapositive 8
	Diapositive 9
	Diapositive 10
	Diapositive 11
	Diapositive 12
	Diapositive 13
	Diapositive 14
	Diapositive 15
	Diapositive 16
	Diapositive 17
	Diapositive 18
	Diapositive 19
	Diapositive 20
	Diapositive 21
	Diapositive 22
	Diapositive 23
	Diapositive 24
	Diapositive 25
	Diapositive 26
	Diapositive 27
	Diapositive 28
	Diapositive 29 Cas de la drépanocytose
	Diapositive 30
	Diapositive 31
	Diapositive 32
	Diapositive 33
	Diapositive 34
	Diapositive 35
	Diapositive 36
	Diapositive 37
	Diapositive 38
	Diapositive 39
	Diapositive 40
	Diapositive 41
	Diapositive 42
	Diapositive 43
	Diapositive 44
	Diapositive 45
	Diapositive 46
	Diapositive 47
	Diapositive 48
	Diapositive 49
	Diapositive 50
	Diapositive 51
	Diapositive 52
	Diapositive 53
	Diapositive 54
	Diapositive 55
	Diapositive 56
	Diapositive 57
	Diapositive 58
	Diapositive 59
	Diapositive 60
	Diapositive 61
	Diapositive 62
	Diapositive 63
	Diapositive 64
	Diapositive 65
	Diapositive 66
	Diapositive 67
	Diapositive 68
	Diapositive 69
	Diapositive 70
	Diapositive 71
	Diapositive 72
	Diapositive 73
	Diapositive 74
	Diapositive 75
	Diapositive 76
	Diapositive 77
	Diapositive 78
	Diapositive 79
	Diapositive 80

