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Texte d’introduction : L'albinisme est une maladie génétique héréditaire qui touche les mammiféres, les
oiseaux, les poissons, les amphibiens et les reptiles. Cette pathologie (maladie) se caractérisant par un déficit
(manque) de production de mélanine (protéine) pouvant aller jusqu'a I'absence totale dans l'iris et les
téguments (épiderme, poils et cheveux, plumes) et cela malgré la présence normale de cellules
pigmentaires.

Sujet : A partir de I’exploitation des documents proposés, vous validerez par des explications précises
certaines caractéristiques de cette maladie énoncées dans le texte d’introduction

(Aide : vous pouvez vous appuyer sur les différents niveaux ou échelles d’organisation de cette maladie pour
construire votre réponse)

L'albinisme (photographie a) se traduit par un déficit général de
la pigmentation : les cheveux et les poils sont blancs, la peau est
trés claire et ne bronze pas. La rétine et I'iris de I'ceil sont égale-
ment parfois dépigmentés.

Chez une personne non albinos, la couleur de la peau est due a
I'activité des mélanocytes, cellules situées a la base de I'épiderme
(photographie b). En effet, dans les mélanocytes, une succession
de réactions chimiques transforment la tyrosine (acide aminé
incolore) en mélanine, substance de couleur brune.

Le document ¢ schématise la synthése par étapes de la méla-
nine : chacune de ces étapes est rendue possible par une enzyme
(protéine) produite par I'organisme. C'est la mélanine, présente
en plus ou moins grande quantité, qui donne a la peau sa couleur.

La tyrosinase est I'une des enzymes nécessaires a la produc-
tion de mélanine : c'est une protéine qui comporte normalement
530 acides aminés. Le document d présente une comparaison
réalisée avec le logiciel « Anagéne » de deux alléles du géne qui
code pour la tyrosinase (le document ne présente qu'une partie
des séquences ; seul le brin non transcrit dADN est représenté).
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> Corriger les « affirmations » suivantes (5 points)

1- Une séquence d’acides aminés d’'une molécule d’ADN représente une information génétique précise.

2- Le code génétique est le systéme de correspondance mis en jeu lors de la transcription de cette
information. Et qu’a quelques exceptions prés, il est commun a tous les étres vivants.

3- Que I'ensemble des protéines qui se trouvent dans une cellule dépend du patrimoine génétique de la
cellule et qu’'une mutation allélique peut étre a I'origine d’'une protéine différente ou de I'absence d’'une
protéine)

4- Que toute I'information génétique portée par les chromosomes est a 'origine de toutes les protéines
synthétisées par les cellules.

5- Qu’il existe des mécanismes de suppression de fragments de séquences de nucléotides non
codantes : I'épissage des exons

6- Au cours d’un cycle cellulaire, les chromosomes sont a 2 chromatides en fin de phase S d’interphase.

7- La photo suivante montre une cellule en anaphase de mitose :

8- Ce caryotype est un caryotype de cellule germinale (sexuelle) de type spermatozoide humain a 2n = 23
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9- C’est au cours de la phase G1 de I'interphase que I'’'ADN se réplique de fagon semi-conservative pour
donner 2 chromatides génétiquement identiques.

10- Ce document :

Une maladie rare: la progeria

La proge_ria est une maladie caractérisée permis d'associer cette maladie au géne LMNA, nécessair
par un vieillissement prématuré et accéléré des enfants, a la structure du noyau cellulaire et 3 la division
dont l'espérance de vie ne dépasse pas 13 ans. Elle touche  des cellules. Deux alléles de ce genes ont été identifiés:
1 enfant sur 4 a 8 millions. Des analyses génétiques ont LMNA™ et LMNA™.
fz&\;@ ?ES{)(‘; T S - : | 1848 1. Analyse du géne LMNA chez
+ GIC|G|GIAIGICICIITICITICICITICITIGIGICITICITITICIT)  un enfant atteint de progeria
LMNA-  BIG[C[G[c[c]T[ClA @%]Gcc TGGGTGGHGCE%}TCTCCTCTGfGCTCTTCT etchezsesparentsp s
Mére_allele1 [BG|C|GIG|CITICIAlG[CIAIGICIC T/GlGlG/CIcIGlalGIc[CIAIT/CIT/CICITICITIGlGICITIc|TiT/CiT g
mere_allele2 [AlGIClelG|CIT/CIAIGIC/BIGICIcICAIC GITEG/c clG/cIAe ClcATCITclciTleiT/clclome/mmor  outes les cellules de Fenfant
pere_allele1 [EIGIC/GGICITICEIGIGAIGICIC TlG[G[GCIc[CIalc/CICRITICITIc/clT/ciTiGlglc[TicTiTiciT  Possédent les mémes alleles
Pere_allele 2 [BIGIC|GIGICITICIAIGIGIAIGICIC TIG[G[G|CIGIGIAIGICICIATICITICICITICITIG[GICITICITTICIT)  du géne LMNA. Les alléles
Enfant_alléle1 AIGICIGIGICITICIAIGIGIAIGICIC T|G|6|6|T|G|GAlG|CICIAITICITICICITICITIG[GICITICITITICIT]  des parents ont été identifiés
Enfant_aheiez @G CiG G‘CTCGGA;GCC TGG,GCGG{EGCCMTCTCCTCTGGCTCTTCT a parti[ de cellules SanguineS.

Montre que les alléles LMNA+ et LMNA- different par leurs nucléotides en position 1824 : un C pour LMNA+
et un T pour LMNA-. : il s’agit d’'une mutation ponctuelle par addition.



| 1S | Eléments de correction sujet type BAC 2/ 10 pts

Introduction: recherchons quelques caractéristiques précises sur I'albinisme au travers I'étude des
documents proposés aux échelles de I'organisme, cellulaire et moléculaire du géne et de la protéine.
Différentes échelles nommées : 1pt

A I’échelle de I'organisme, 'albinisme se traduit par un manque de pigmentation général (peau, poil,
cheveu, rétine, iris...). 1pt

A I’échelle cellulaire , ce déficit de pigmentation et due a un dysfonctionnement des cellules
pigmentaires, celles-ci, méme si elles sont présentes ne fabriquent pas de mélanine (pigment brun) a
cause d’une activité enzymatique (une protéine enzymatique) défaillante. 2 pts

A I'échelle moléculaire de la protéine et du géne :

> de la protéine enzymatique « tyrosinase » présente une anomalie importante dans sa séquence
protéique d’acides aminés : en position 178, la protéine est inachevée. Alors que la protéine normale
comporte 530 aa.

> Cette anomalie trouve son origine dans le géne de la tyrosinase : celui-ci existe sous 2 formes
alléliques : alléle normal non muté et I'alléle muté a I'origine de la maladie. Celui si ayant subit une mutation
pour donner I'allele muté. Cette mutation correspond au remplacement d’un nucléotide G par A (mutation
ponctuelle par substitution). Sachant que la protéine est inachevée a partir de 1a, le nouveau codon issu de
la mutation code certainement pour un codon « STOP ». (Mutation dite « non sens ») (5 pts)

Conclusion (1pt): avec I'étude menée, nous avons valider 'aspect génétique de cette maladie avec comme
origine une mutation du géne codant pour une protéine impliquée dans la production d’un pigment : la
mélanine. Les individus atteins sont donc déficitaire de cette protéine alors qu’ils possédent tout de méme
leurs cellules pigmentaires (elles ne fabriquent simplement pas le pigment).




