Sujet 2B : Résolution d'un problème scientifique à partir de 

l'exploitation de documents mise en relation avec les connaissances (6pts)
Stabilité et variabilité du génome
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Question : En vous appuyant sur les documents proposés et à l’aide de vos connaissances, expliquez comment a pu se produire l’anomalie chromosomique présentée sous le nom de Syndrome de Klinefelter, et envisagez quelles pourraient être les conséquences pour une éventuelle descendance des individus atteints s’ils sont amenés à utiliser les nouvelles techniques de PMA.
Vos explications devront être appuyées par des schémas présentant le comportement des chromosomes lors de la méiose et de la fécondation.

Document 1
Le syndrome de Klinefelter affecte un nouveau né masculin sur 700 naissances. C’est à la puberté que l’on constate les premiers dysfonctionnements : les caractères sexuels secondaires sont peu développés (faible pilosité et testicules de petite taille), stérilité par obstruction des conduits génitaux.

La photographie ci-contre présente le caryotype d’un individu atteint du syndrome de Klinefelter.
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Document 2 : Caryotype d’un spermatozoïde du père de l’individu du document 1
Document 3

De nouvelles techniques de PMA (procréation médicalement assistée) rendent possible des grossesses pour des couples dont le conjoint masculin est atteint de ce syndrome. Elles consistent à prélever chirurgicalement des spermatozoïdes dans le tissu testiculaire. Ces spermatozoïdes sont alors injectés dans le cytoplasme de l’ovule. Mais, des études sur les spermatozoïdes d’hommes atteints du syndrome de Klinefelter montrent qu’il existe un risque accru de transmission d’anomalies chromosomiques.
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Trois spermatozoïdes prélevés chirurgicalement dans un testicule de patient atteint du syndrome de Klinefelter, colorés avec des sondes fluorescentes spécifiques

	Corrigé 2B
	Barême 

(6pts)

	Introduction :

Déf. : anomalie chromosomique : altération du nombre de chromosomes 

Pb : Comment a pu se produire l’anomalie présentée sous le nom de syndrome de Klinefelter et quelles pourraient être les conséquences pour une éventuelle descendance des individus atteints grâce à une PMA ? 

Dém. : 1) origine de Klinefelter 2) conséquences pour une éventuelles descendance
	0,5pt

	Plan cohérent et apparent
	0,25pt

	I) Origine du syndrome de Klinefelter 

Doc.1 : Le caryotype d’un individu atteint du syndrome de Klinefelter présente une anomalie du nombre de chromosome et montre 3 chromosomes sexuels X,X et Y(2n = 44+XXY ) alors qu’un caryotype normal présente deux chromosomes sexuels (2n=44+XX ou 2n=44+XY). 

Cette anomalie chromosomique est responsable des symptômes remarqués à la puberté.

Doc.2 : L’étude de la garniture chromosomique d’un gamète du père montre que le caryotype présente une anomalie de nombre de chromosomes : ce spermatozoïde présente 24 chromosomes dont 2 chromosomes sexuels : X et Y alors qu’un spermatozoïde normal possède soit un chromosome X, soit un chromosome Y. L’anomalie de cet individu a probablement une origine paternelle.

Schéma du mécanisme conduisant au caryotype de l’individu atteint du doc.1 :

Explication : 

L’anomalie est due à une non disjonction de la paire de chromosomes XY en anaphase de 1ère division méiotique.

Lors de la fécondation, la réunion de la garniture chromosomique d’un ovule normal (n=22+X) et d’un spermatozoïde anormal (n=22+XY) aboutit au caryotype de l’individu du document 1
	3pts

0,25

0,25

0,25

0,25

0,25+0,25

0,25

0,25

0,25

0,5

0,25



	II) Conséquences pour une éventuelle descendance 

Doc.3 : L’étude des spermatozoïdes d’un individu malade montre :

- deux spermatozoïdes normaux possédant entre autre un seul chromosome 1 et un seul chromosome sexuel X ou Y 

- et un spermatozoïde présentant une anomalie chromosomique par la présence de deux chromosomes sexuels X et Y

Schéma des différentes possibilités de garnitures chromosomiques des gamètes de cet individu :

Mécanisme : A cause de la répartition aléatoire des chromosomes sexuels lors de l’anaphase 1 chez l’individu atteint du syndrome de Klinefelter, le risque pour cet individu de donner une descendance anormale est plus élevé que pour un individu non atteint de ce syndrome. 
	1,75pts
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	Conclusion : Syndrome de Klinefelter du à une trisomie touchant les chromosomes sexuels

Pour l’individu de ce devoir, l’anomalie vient du père, par une non disjonction de la paire XY en anaphase 1

Cet individu peut potentiellement produire autant de gamètes normaux que de gamètes contenant un chromosome sexuel en trop( fort risque de transmission d'une anomalie chromosomique.
	0,5pts
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	II) Conséquences pour une éventuelle descendance 

Doc.3 : L’étude des spermatozoïdes d’un individu malade montre :

- deux spermatozoïdes normaux possédant entre autre un seul chromosome 1 et un seul chromosome sexuel X ou Y 

- et un spermatozoïde présentant une anomalie chromosomique par la présence de deux chromosomes sexuels X et Y

Schéma des différentes possibilités de garnitures chromosomiques des gamètes de cet individu :

Mécanisme : A cause de la répartition aléatoire des chromosomes sexuels lors de l’anaphase 1 chez l’individu atteint du syndrome de Klinefelter, le risque pour cet individu de donner une descendance anormale est plus élevé que pour un individu non atteint de ce syndrome. 
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	Conclusion : Syndrome de Klinefelter du à une trisomie touchant les chromosomes sexuels

Pour l’individu de ce devoir, l’anomalie vient du père, par une non disjonction de la paire XY en anaphase 1

Cet individu peut potentiellement produire autant de gamètes normaux que de gamètes contenant un chromosome sexuel en trop( fort risque de transmission d'une anomalie chromosomique.
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	Introduction :

Définition des termes du sujet: anomalie chromosomique ; Problématique sous forme d’une question .Présentation de la démarche .
	0,25

	I Présentation du syndrome de Klinefelter :

Le caryotype d’un individu atteint du syndrome de Klinefelter (document 1) présente une anomalie du nombre de chromosome . En effet ce caryotype montre 3 chromosomes sexuels X,X et Y(2n = 44+XXY ou 2n=47,XXY). Un caryotype normal présente deux chromosomes sexuels (2n=44+XX ou 2n=44+XY). Cette anomalie chromosomique est responsable des symptômes remarqués à la puberté.

Pbl : quelle est l’origine de cette anomalie ?
	0,75

	II Origine de la maladie :

L’étude de la garniture chromosomique d’un gamète du père du document 2 montre que : le caryotype présente une anomalie de nombre de chromosomes : ce spermatozoïde présente 24 chromosomes dont 2 chromosomes sexuels : X et Y. Un spermatozoïde normal possède soit un chromosome X, soit un chromosome Y. L’anomalie de cet individu a probablement une origine paternelle.

Mécanisme conduisant à ce caryotype de spermatozoïde anormal :


                                                                   2n=44+XY

                                                  n=22+XY         1° division méiotique          n=22+00

                  non séparation des chromosomes homologues X et Y          absence de chromosome sexuel


2° division méiotique :

séparation des chromatides de chaque chromosome et formation des spermatozoïdes

L’anomalie a donc pour origine une non disjonction de la paire de chromosomes XY en anaphase de 1° division méiotique.

Lors de la fécondation, la réunion de la garniture chromosomique d’un ovule normal (n=22+X) et d’un spermatozoïde anormal (n=22+XY) aboutit au caryotype de l’individu du document 1 :


                                             spermatozoïde                                             ovule

                                               n=22+XY               fécondation              n=22+X


                              Cellule-œuf   2n=44+XXY
	2,5

	III Conséquences pour une éventuelle descendance :

L’étude des spermatozoïdes d’un individu malade (document 3) montre 

· deux spermatozoïdes normaux possédant entre autre un seul chromosome 1 et un seul chromosome sexuel X ou Y 

· et un spermatozoïde présentant une anomalie chromosomique par la présence de deux chromosomes sexuels X et Y

en effet, à partir du caryotype de l’individu on peut retrouver les différentes possibilités de garnitures chromosomiques des gamètes de cet individu (2 méioses possibles) :

Répartition aléatoire des chromosomes  

lors de l’anaphase 1 chez l’individu atteint

 du syndrome de Klinefelter

                                                                                  ou (à la suite des deux divisions de la méiose)

                                                 et                                                                  et                                        

                       gamète normal     gamète anormal           gamète anormal        gamète normal

                                (X)                       (XY)                                (XX) (non visible sur le document)        (Y)             

On peut donc estimer que le risque pour cet individu de donner une descendance anormale (1 descendant sur 2 si l’ovule est normal) est plus élevé, bien sûr, que pour un individu non atteint de ce syndrome. 
	1,75



	Conclusion :

Résumé précis des différentes parties du devoir :

Syndrome de Klinefelter du à une trisomie touchant les chromosomes sexuels

Pour l’individu de ce devoir, l’anomalie vient du père, par une non disjonction de la paire XY en anaphase 1 de la méiose

Cet individu peut potentiellement produire autant de gamètes normaux que de gamètes contenant un chromosome sexuel en trop( fort risque de transmission d'une anomalie chromosomique.
	0,5
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Un tableau de croisement avec un ovule normal permettait de prévoir 4 types de descendants








