Chapitre I : Etude de la transmission des caractères héréditaires

Gène : message héréditaire, information pour le caractère.

Hérédité : transmission des caractères d’un couple d’individus à ses descendants. 

Chromosome : porteurs des gènes

Locus : lieu exact où se situe un gène sur un chromosome.

Allèle : différentes formes que peut avoir un gène.

Hybridation : croisement entre individus différents par au moins un caractère.

Hybride : individu issu d’une hybridation.

Génotype : constitution génétique de l’individu càd le résultat de l’expression du génotype.

Phénotype : aspect extérieur de l’individu.

Homozygote : se dit d’un individu possédant deux allèles identiques pour un caractère.

Hétérozygote : se dit d’un individu possédant deux allèles différents pour un caractère.

Caractère dominant : propriété héréditaire dominant causant l’effacement du caractère récessif. Symbolisé par une majuscule.
Caractère récessif : propriété héréditaire s’effaçant au profit du caractère dominant. Symbolisé par une minuscule.

Codominance : absence de dominance, dominance intermédiaire.

Monohybridisme : transmission d’un caractère.

Dihybridisme : transmission de deux caractères.

Polyallélie : détermination d’un gène par plus de deux allèles

Race pure : constituée d’individus qui lorsqu’ils se croisent entre eux donnent des individus identiques à eux-mêmes. Leur couple est donc constitué de deux allèles identiques. 

Gamètes : cellules reproductrices porteuses des gènes.

Agglutination : association  agglutinine – agglutinogène qui provoque des paquets qui bloquent la circulation sanguine. Se traduit par la coagulation du sang.

Gènes liés : gènes situés sur le même chromosome, ils sont donc transmis ensemble (sauf dans le cas du crossing-over).

Crossing-over : enjambement, échange de segments entre chromosomes homologues, brisant la liaison existant entre deux gènes. Se produit pendant la prophase I de la méiose.

Carte chromosomique : carte génétique. Indique la séquence des gènes le long du chromosome.

Lois de Mendel

· loi d’uniformité de la F1 : lorsqu’on croise 2 lignées pures différentes par un seul caractère, les hybrides de la première génération (F1) sont identiques.

· Disjonction des allèles : à la deuxième génération (F2), il y a disjonction des caractères parentaux lors de la formation des gamètes et formation d’une génération hétérogène qui comporte statistiquement ¼ d’individus semblables à la lignée paternelle, ¼ d’individus semblables à la lignés maternelle et ½ d’individus hybrides semblables aux individus F1.

· Disjonction indépendante des allèles : (dihybridisme) un allèle d’un couple se combine au hasard avec l’un ou l’autre des allèles de l’autre couple. => 4 catégories de gamètes pour chaque parent => chaque combinaison génotypique correspond statistiquement à 1/16 de la population totale.

Méiose

Son rôle est de produire les cellules sexuelles ou gamètes. (cellules haploïdes (n) à partir de cellules diploïdes (2n)

Crossing-over : Lors de la prophase I, les chromosomes homologues s’apparient. A ce moment, les chromatides non sœurs (càd les chromatides des chromosomes homologues) peuvent se briser en des points particuliers, les chiasmas, et échanger des fragments. 

Carte chromosomique

Plus la distance entre deux loci d’un chromosome est grande, plus la probabilité pour qu’un échange ait lieu entre ces deux points est grande. (att. si la dist. est tp gde -> risque de double crossing-over -> annule l’effet)

Une unité cartographique à été définie comme équivalant à une fréquence de recombinaison de 1%. Donc 1% correspond à un éloignement de 1 cM (centimorgan) entre deux loci. 

Rem : une carte chromosomique n’est pas une image d’un véritable chromosome, elle indique juste la séquence des gènes le long du chromosome ms ne donne pas leur emplacement exact.

Système ABO
Certains sangs sont incompatibles. Ceci est du à la présence dans les hématies (globules rouges) d’une substance dite agglutinogène, et dans le plasma d’une substance dite agglutinine qui en constitue le complément. Il existe deux sortes d’agglutinogènes, dits A et B (antigènes) et deux sortes d’agglutinines, dites anti-A et anti-B (anticorps).

Un même sang ne peut pas contenir à la fois un agglutinogène et l’agglutinine correspondante, sinon il se produit une réaction d’agglutination.

	Groupes sanguins
	Agglutinogènes (hématies)
	Agglutinines (sérum/plasma)

	O
	/
	Anti-A et anti-B

	A
	A
	Anti-B

	B
	B
	Anti-A

	AB
	A et B
	/


O est le « donneur universel » et AB est le « receveur universel ».

Le gène du groupe sanguin a 3 formes allèliques. 

O est récessif et A et B sont codominants.

Facteur Rhésus

Si un sang renferme l’agglutinogène, il est dit Rhésus-positif, sinon il est Rhésus-négatif. 

Si un sujet Rhésus négatif reçoit du sang Rhésus positif, il forme une agglutinine nouvelle (agglutinine anti-Rhésus) qui, s’il reçoit une seconde fois du sang Rhésus positif, provoquera un accident. 

Incompatibilité fœto-maternelle : le fœtus est rhésus positif et la mère rhésus négatif, au cours de la grossesse le sang de la mère et le sang de l’enfant sont en contact -> l’organisme maternel élabore des agglutinines anti-rhésus. Au cours des grossesses suivantes le fœtus voyait ses hématies détruites par les agglutinines de la mère.-> exsanguino-transfusion (remplacement du sang de l’enfant). Actuellement on peut injecter des agglutinines anti-rhésus à la mère pour éviter qu’elle ne les élabore elle-même.

	plasma
	Rhésus

	/
	+

	[anti-Rh si il y a eu sensibilisation]
	-


L’allèle Rh+ est dominant sur l’allèle rh-.

Chapitre II : Les maladies héréditaires

Autosome : chromosomes appartenant aux 22 premières paires.

Gonosome : chromosomes sexuels ou hétérochromosomes, chromosomes de la 23ème paire. Ils déterminent le sexe de l’individu. 

Chromosomes homologues

Maladie autosomique : maladie dont l’hérédité n’est pas liée au sexe.
Maladie gonosomique : maladie dont l’hérédité liée au sexe.
Maladie métabolique : maladie due à une mutation. La protéine étant déficiente, une ou plusieurs réactions métaboliques ne peuvent plus se faire.

Mutation : altération d’un gène qui code pour la synthèse d’une protéine à fonction enzymatique particulière.

Enzyme
Hérédité liée au sexe

Certains gènes sont portés uniquement par le chromosome X. Chez l’homme le chromosome X n’est pas contrebalancé dans son expression par un allèle homologue.

Hémophilie

N’affecte quasiment que les sujets masculins.

Le plasma contient du fibrinogène (protéine). Suite à une blessure, plusieurs réactions enzymatiques vont transformer le fibrinogène en fibrine. Celle-ci forme un filet à mailles serrées devant la blessure du vaisseau sanguin. Des globules rouges viennent se coincer dans les mailles formant un barrage. L’hémorragie va donc être arrêtée. Cependant, s’il manque un chaînon  dans les réactions aboutissant à la transformation de fibrinogène en fibrine, l’individu ne sait pas coaguler. Toute contusion, blessure va alors entraîner une hémorragie qui ne s’arrête pas.

=> maladie gonosomique récessive

Daltonisme

Anomalie de la vision des couleurs. 

Notre rétine comporte 3 types de cellules sensorielles destinées à recevoir séparément 3 couleurs fondamentales : le bleu, le vert et le rouge.  Chez les daltoniens, ces mêmes cellules sont sensibles au vert et au rouge. Ces teintes apparaissent aux daltoniens uniformément grisâtres.

=> maladie gonosomique récessive

analyses généalogiques

· la maladie touche indifféremment les hommes et les femmes => autosomique

· la maladie touche plus les hommes que les femmes => gonosomique

· un couple sain peut avoir des enfants malades => récessive

· pas de porteurs => dominante

	
	dominante
	Récessive

	Autosomique
	chorée de Huntington

maladie de Parkinson

achondroplasmie (nanisme)

brachydactylie (ni pieds ni mains)
	mucoviscidose

phénylcétonurie

albinisme

thalassémie (anémie)

	gonosomique
	
	Hémophilie

Daltonisme

Myopathie de Duchenne


Chapitre III : Anomalie du nombre de chromosomes

Polyploïdie : fait de posséder 3 ou 4 fois le nombre n de chromosomes.

Aneuploïdie : anomalie caractérisée par le fait qu’un individu possède soit un ou plusieurs chromosomes en plus du nombre diploïde soit un ou plusieurs chromosomes en moins.

Trisomie : un chromosome est en excès.

Monosomie : un chromosome manque.

Trisomie 21

Aussi appelée mongolisme ou syndrome de Down.

Donne des traits faciaux caractéristiques, une petite taille, des malformations cardiaques, un déficit intellectuel,… + prédisposition à la leucémie et à la maladie d’Alzheimer.

Origine : problème lors de la méiose, lors de la séparation des chromosomes, les deux chromosomes homologues partent dans le même gamète. On se retrouve donc avec un gamète sans chromosome 21 et un gamète avec 2 chromosomes 21.

Aneuploïdie au niveau des chromosomes sexuels X et Y

Monosomie X : syndrome de Turner (XO)

· sexe féminin mais immatures et ovaires ne se développent pas normalement.

· Petite taille, seins sous-développés, …

Aneuploïdie de type XXY : syndrome de Klinefleter

· sexe masculin mais sujets à une atrophie testiculaire

· grande taille, glandes mammaires, hanches larges, imberbes, …

Aneuploïdie XXX -> sexe féminin

