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Texte d’introduction : L'albinisme est une maladie génétique héréditaire qui touche les mammifères, 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'à l'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 l’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) 

 
 
 
 
 
 
 
Le code génétique  
 
 
 



> 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 système de correspondance mis en jeu lors de la transcription de cette 

information. Et qu’à quelques exceptions près, il est commun à tous les êtres vivants. 
3- Que l’ensemble des protéines qui se trouvent dans une cellule dépend  du patrimoine génétique de la 

cellule et qu’une mutation allélique peut être à l’origine d’une protéine différente ou de l’absence d’une 
protéine)  

4- Que toute l’information génétique portée par les chromosomes est à l’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 : l’épissage des exons 

6- Au cours d’un cycle cellulaire, les chromosomes sont à 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 spermatozoïde humain à 2n = 23 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
9- C’est au cours de la phase G1 de l’interphase que l’ADN se réplique de façon semi-conservative pour 
donner 2 chromatides génétiquement identiques.  
 
10- Ce document :  

 
Montre que  les allèles LMNA+ et LMNA-  diffèrent 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 l’albinisme au travers l’étude des 
documents proposés aux échelles de l’organisme, cellulaire et moléculaire du gène et de la protéine.  
Différentes échelles nommées : 1pt 
A l’échelle de l’organisme, l’albinisme se traduit par un manque de pigmentation général (peau, poil, 
cheveu, rétine, iris…). 1pt 
A l’échelle cellulaire , ce déficit de pigmentation et due à un dysfonctionnement des cellules 
pigmentaires, celles-ci, même si elles sont présentes ne fabriquent pas de mélanine (pigment brun) à 
cause d’une activité enzymatique (une protéine enzymatique) défaillante. 2 pts 
A l’échelle moléculaire de la protéine et du gène : 
> 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 gène de la tyrosinase : celui-ci existe sous 2 formes 
alléliques : allèle normal non muté et l’allèle muté à l’origine de la maladie. Celui si ayant subit une mutation 
pour donner l’allèle muté. Cette mutation correspond au remplacement d’un nucléotide  G par A (mutation 
ponctuelle par substitution). Sachant que la protéine est inachevée à partir de là, le nouveau codon issu de 
la mutation code certainement pour un codon « STOP ». (Mutation dite « non sens ») (5 pts) 
 
Conclusion (1pt): avec l’étude menée, nous avons valider l’aspect génétique de cette maladie avec comme 
origine une mutation du gène 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 possèdent tout de même 
leurs cellules pigmentaires (elles ne fabriquent simplement pas le pigment).  
!
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