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Activité 5: La transmission des caractères dans l’espèce humaine

La transmission des caractères ne peut pas être étudiée de la même façon chez les modèles animaux (drosophiles, souris) ou végétaux (pois) et chez

l’espèce humaine.

Chez l’espèce humaine, c’est l’analyse des arbres généalogiques des familles qui permet d’étudier la transmission des caractères, et notamment des

maladies génétiques. On parle de médecine prédictive. Le conseil génétique (délivré par un médecin spécialisé en médecine prédictive) consiste à évaluer le

risque, pour un couple, de donner naissance à un enfant atteint d’une maladie génétique . Il faut, pour fonder son évaluation, s’appuyer sur une analyse

précise de l’arbre généalogique de la famille.

Comment l'examen d'une généalogie permet-il d'apprécier un risque génétique ?

Pour chaque maladie génétique présentée ci dessous, analysez l’arbre généalogique pour déterminer le mode de transmission (autosomique

ou gonosomique - dominant ou récessif) de la maladie.

Lorsqu’un fœtus est présent dans la famille, calculez la probabilité qu’il soit malade.

La phénylcétonurie.

La phénylcétonurie est une maladie caractérisée par une accumulation de dérivés cétoniques causée par un défaut dans le métabolisme de l’acide aminé

phénylalanine. La fréquence des hétérozygotes est de 1/60 en France.

La chorée de Huntington.

La chorée de Huntington est une maladie fréquente dans certaines régions du monde. Elle se manifeste vers l’âge de 40 ans avec des troubles du contrôle

des gestes à cause de la dégénérescence de certains neurones.

La mucoviscidose.

La mucoviscidose est la maladie héréditaire la plus fréquente (1 naissance sur 4000) caractérisée par l’accumulation de mucus dans les voies respiratoires

principalement. La fréquence des hétérozygotes est de 4%.

https://svtrek.oversas.org/view/spet/genetique/A5_genetique_humaine.md
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmeJDfo2TL2f26ZpJXD2tfqQsWdyU2rKeEXrdaGw6uQbax
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmVRSzcFD5QtdgwpkZFbpu4BNdHP593DKEsviCiisg4Vzq
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Le rachitisme vitamino-résistant.

L’hémophilie.

https://svtrek.oversas.org/view/spet/genetique/A5_genetique_humaine.md
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmPa9XF5MHx3wLbuapbH5cR1JDe4G7rCUcJwEfJqSFUphD
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmZXW1pNFnoYuY1v4vnwL8VnaDbhqbKQNFD7Rxs9d8bSLL
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L’hypertrichose auriculaire.

https://svtrek.oversas.org/view/spet/genetique/A5_genetique_humaine.md
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmbTHGVucavTY5h9yA2u95WZ344PGKH8VzywTjAdiaeZ4G
https://svtrek.scientic.org/ipfs/Qmc8L896uttocQ42ZBnwV48Prd5bC9wB6VpE5LpJiaA3Uj
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