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Exercice 1 : 
A travers l’exemple de Cécile (document 1 : génération III), montrer en quoi les méthodes 
actuelles de la génétique, appliquées à la recherche sur le cancer, peuvent déboucher sur des 
techniques de dépistage précoce chez des individus à risque.  
 
Document 1. Généalogie d'une famille à rétinoblastome.  

 

 Le rétinoblastome est une tumeur de la rétine qui survient chez le nourisson ou le petit enfant 
à la suite d'un double événement affectant un gène suppresseur de cancer : mutation d'un 
allèle, délétion de l'autre allèle.  
En effet, les gènes suppresseurs de cancer forment un groupe de gènes qui, normalement, 
exercent un effet inhibiteur sur la division cellulaire. Les deux allèles d'un gène suppresseur 
de cancer doivent être mutés pour provoquer la perte de la fonction normale, c'est à dire pour 
qu'une tumeur se développe.  
La mutation du premier allèle est le plus souvent une mutation ponctuelle. Celle-ci est 
transmise par les cellules germinales au zygote : il y a donc prédisposition au cancer  
Le second événement affectant alors le deuxième allèle est fréquemment une perte, soit de la 
totalité du chromosome, soit d'un fragment comportant le locus de ce gène. Ce deuxième 
événement se produit dans certaines cellules somatiques (*). Ce sont ces cellules qui 
développeront la tumeur : c'est la forme sporadique du rétinoblastome. Mais cette délétion 
peut aussi être transmise par les cellules germinales (*), c'est à dire se retrouver dans 
l'ensemble des cellules d'un individu : c'est la forme héréditaire du rétinoblastome.  
(*) Cellule somatique = cellule diploîde de l'organisme ne subissant pas la méiose.  
(*) Cellule germinale = cellule à l'origine des cellules reproductrices.  
   
Document 2. Détection d'une mutation ponctuelle chez les parents de Cécile.  
Par la technique de Sanger, on est capable de déterminer la séquence nucléotidique de l'ADN 
constituant l'allèle normal ou muté du gène suppresseur de cancer.  



COMPILBAC 
T le S2 

  2 

 

Document 3. Extraits de caryotypes  

 

Document 4. Résultats d'électrophorèse  
On applique la technique du Southern blot à l'ADN séquencé à partir du chromosome 13.  
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Exercice 2 : 
 
En reliant par un raisonnement logique les informations apportées par l’étude des documents 
1 à 4, précisez l’origine, le mode de transmission de la drépanocytose et dites si les techniques 
actuelles d’investigation permettent de répondre aux interrogations du couple.  
 
Document 1. Arbre généalogique d'une famille où s'exprime la drépanocytose.  

 
 
Document 2. Technique de Southern blot.  
La drépanocytose ou anémie falciforme est une maladie génique due à la présence d'une 
hémoglobine anormale HbS dans les hématies.  
L'allèle béta A gouverne la synthèse d'une hémoglobine normale HbA, l'allèle béta S, celle 
d'une hémoglobine anormale HbS.  
La technique de Southern blot est une technique de séparation de différents ADN :  
- L'ADN est préparé à partir d'un échantillon de sang ou de villosités choriales.  
- L'ADN est découpé en multiples fragments par une enzyme de restriction qui reconnaît une 
séquence précise.  
- Les fragments obtenus sont séparés par électrophorèse sur gel d'agarose.  
- L'ADN est dénaturé par immersion du gel dans une solution alcaline ; les deux brins de la 
double hélice se séparent.  
- L'ADN est transféré sur une membrane de nylon.  
- L'ADN de la membrane est hybridé avec une sonde radioactive spécifique du gène 
recherché.  
- Les sites de fixation de la sonde radioactive sont révélés par autoradiographie.  
Application de cette technique à l'étude des gènes de la drépanocytose : la mutation qui 
conduit à l'allèle muté béta S fait que l'enzyme qui coupe l'ADN en un site particulier ne 
reconnaît plus ce site ; le fragment d'ADN produit est de 1.4 kb (1 kb = 1 000 nucléotides) 
alors qu'il est de 1.2 kb pour le gène béta A non muté.  
 
Document 3. Résultats d'une recherche par la technique de Southern blot.  
L'homme III-10 et la femme III-9 attendent un quatrième enfant et ils souhaitent savoir si cet 
enfant sera atteint par la maladie. Une recherche sur les ADN du père, de la mère et du foetus 
donne les résultats suivants :  
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Document 4. Fragments d'allèles du gène de l'hémoglobine (brin non transcrit) ;  
 
            Allèle béta A                ... ATG GTG CAC CTG ACT GAT GAG GAG ...  
            Allèle béta S                ... ATG GTG CAC CTG ACT GAT AAG GAG ...  
 
Exercice 3: 
Une espèce est un ensemble de populations interfécondes dont les individus présentent des 
variations phénotypiques et génotypiques. On cherche à identifier quelques mécanismes 
responsables du polymorphisme dans une population de drosophiles par la méthode des 
croisements.  
À partir de ces croisements (document) et à l’aide de vos connaissances, vous montrerez 
comment les mécanismes de brassage de l’information génétique au cours de la méiose 
permettent d’expliquer la diversité des phénotypes.  
Vous vous aiderez de schémas soigneusement annotés.  
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Exercice 4: 
Le syndrome du chromosome X fragile est la cause la plus fréquente de retard mental 
héréditaire. Le retard mental, variable d’un individu à l’autre, est associé à des anomalies du 
visage plus ou moins prononcées. Le couple III-1/III-2, qui a déjà un enfant malade, attend un 
autre enfant et se pose la question de savoir s’il sera atteint ou non du syndrome du 
chromosome X fragile.  
À partir de l’exploitation des documents, recherchez l’origine du phénotype malade chez IV-1 
et indiquez si l’enfant à naître sera atteint ou non du syndrome du chromosome X fragile.  
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Exercice 5: 
 
On cherche à établir pour un couple la probabilité d'avoir un enfant atteint d'une anomalie 
héréditaire. Vous disposez d'un arbre généalogique.  
En vous appuyant sur vos connaissances relatives au comportement des chromosomes (que 
vous illustrerez à l’aide de schémas), expliquez pourquoi le couple III 1 - III 2 peut donner 
naissance à un enfant atteint d’albinisme oculo-cutané. Déterminez la probabilité de cette 
éventualité.  
Document. Arbre généalogique d'une famille présentant des cas d'albinisme oculo-cutané.  
- L'albinisme oculo-cutané est une maladie monogénique. Il est dû à une déficience en 
tyrosinase, enzyme qui intervient dans la biosynthèse d'un pigment, la mélanine. Il en résulte, 
chez les individus atteints, une peau et des poils blancs, un iris transparent ainsi que des 
troubles visuels.  
- La probabilité pour qu'un individu quelconque, pris dans la population, soit hétérozygote 
pour le gène codant la tyrosinase est de 1 %.  
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Exercice 6: 
À partir de l'étude de l'arbre généalogique, justifiez le génotype ou les génotypes possibles de 
l'individu 11, puis montrez, en utilisant les résultats du test de Southern, que l'on peut prédire 
le génotype et le phénotype de l'enfant à naître portant le numéro 16.  
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Exercice 7: 
À partir d'une exploitation méthodique des documents fournis et à l'aide de vos connaissances, 
expliquez l'origine du phénotype surprenant de l'individu 9 de la famille C.  
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Exercice 8 : 
La Drosophile est une petite mouche très utilisée pour l'étude de la transmission des caractères 
génétiques.  
À partir de l'exploitation rigoureuse et de la mise en relation des 3 documents proposés, 
montrez qu'il est possible de mettre en évidence l'existence de brassages génétiques au cours 
de la méiose chez la Drosophile.  
 
Document 1. 
Localisation des principales mutations géniques chez la Drosophile femelle (2n= 8) (d’après 
T.H. Morgan). I, II, III, IV représentent un chromosome de chaque paire. 
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Exercice 9 : 
Dans notre population, la mucoviscidose est la maladie génétique grave la plus fréquente. 
Depuis que les chercheurs ont isolé en 1989 le gène anormal qui perturbe le fonctionnement 
du pancréas et de l'appareil respiratoire, tous les espoirs sont permis de pouvoir soigner, 
bientôt, cette maladie.  
Le gène impliqué dans la mucoviscidose, appelé CFTR, n'est essentiel que dans les cellules 
des bronches et du pancréas où il est responsable de la synthèse d'une protéine qui sert au 
transport du chlore à travers les membranes. Lorsque cette protéine est absente, comme c'est 
le cas chez un malade mucoviscidosique, les cellules des bronches produisent un mucus 
particulièrement collant, cause d'infections graves et fréquentes qui conduisent au décès 
prématuré du malade. Corriger les sécrétions bronchiques anormales semble un pari gagnable. 
Actuellement, il est techniquement possible de remplacer un gène défectueux par un gène 
sain.  
À partir de la seule exploitation des 4 documents proposés et de leur mise en relation, 
expliquez les étapes nécessaires à la mise en place de la thérapie génique expérimentée dans 
le traitement de la mucoviscidose.  
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Exercice 10 : 

Madame D., ayant eu plusieurs grossesses qui n'ont pas abouti, consulte un médecin alors 
qu'elle est à nouveau enceinte.  
À partir des documents fournis, retrouvez comment le médecin va expliquer à madame D. la 
cause de ses différents avortements spontanés et expliquez pourquoi il prescrit une 
amniocentèse afin d'établir le caryotype du nouveau fœtus.  
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Exercice 11 : 
Corentin, fils d'Alain et de Béatrice, est atteint de retard mental. Le couple attend un second 
enfant et souhaite savoir s'il sera affecté du même retard mental que son frère.  
Une analyse d'ADN est pratiquée. Le résultat est donné par le document 3.  
À partir des informations tirées des trois documents, précisez l'origine biochimique de la 
déficience de Corentin et faites un diagnostic pour l'enfant à naître.  
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Exercice 12 : 

On cherche à comprendre l'origine d'une maladie rare, le rétinoblastome. À partir de l'étude 
des documents 1 et 2 et à l'aide de vos connaissances, montrez comment la conjonction de 
l'héritage familial et des facteurs mutagènes de l'environnement explique que l'enfant III.8 
développe un rétinoblastome.  
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Exercice 13 : 
La chorée de Huntington est une affection neurologique héréditaire très grave qui se transmet 
selon le mode autosomique dominant. L'anomalie identifiée en 1993 est une mutation qui 
consiste en une répétition anormale du triplet CAG dans le gène appelé IT 15.  
Utiliser les documents 1 et 2, complétés par les connaissances qui s'y rapportent, pour :  

� mettre en relation le mode de transmission et l'origine de la maladie en argumentant la 
réponse ; 

� proposer une évaluation du risque encouru par les fœtus de chaque famille. 
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Exercice 14 : 
En reliant par un raisonnement logique les informations tirées de l'étude des documents 1 à 4, 
précisez l'origine de la maladie héréditaire.  
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Document 3 
Des observations convergentes ont permis de mettre en évidence une transmission héréditaire 
de la phénylcétonurie. L’arbre généalogique ci-dessous est celui d’une famille où se manifeste 
la maladie, autosomale récessive. 
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Exercice 15 : 
La mise en relation des informations apportées par les documents 1 à 3 vous permet-elle de 
valider l'hypothèse du médecin et de répondre aux interrogations du couple ?  
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Exercice 16 :  
À partir d'une étude rigoureuse des documents 1 et 2 et à l'aide de vos connaissances, 
expliquez l'origine et le mode de transmission de la dysurie.  
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Exercice 17 : 
L'hémophilie (déficience de la coagulation du sang) et le daltonisme (mauvaise vision des 
couleurs) sont provoqués par des mutations sur deux gènes portés par le chromosome X.  
À partir des informations tirées de l'analyse du document, précisez le mode de transmission 
des deux caractères ; à l'aide de vos connaissances sur le brassage génétique, justifiez, en vous 
appuyant sur des schémas, la diversité des phénotypes apparus en quatrième génération.  
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Exercice 18 : 
 
Madame et monsieur A ont deux enfants, un garçon sourd-muet et daltonien et une fille qui ne 
présente pas ces anomalies d'origine génétique. La naissance du garçon les a conduits à 
effectuer des recherches généalogiques approfondies. Ces recherches tendent à montrer une 
parenté éloignée entre Madame et Monsieur A. On sait que le daltonisme est une anomalie 
liée au sexe.  
Arbre généalogique de Madame et Monsieur A.  

 
 
Par une exploitation rigoureuse de l'arbre généalogique de Madame et Monsieur A, 
accompagnée de schémas chromosomiques, montrez comment le couple A a pu donner 
naissance à un garçon présentant les deux anomalies.  
 
Exercice 19 : 
 
Au cours de la reproduction sexuée, méiose et fécondation assurent un brassage des gènes.  
On peut le montrer en utilisant deux souches de drosophiles de lignées pures, l'une à ailes 
longues et corps gris (allèles dominants), l'autre à ailes vestigiales et corps ébène (allèles 
récessifs). Ces deux caractères, longueur des ailes et couleur du corps, sont indépendants.  
En utilisant cet exemple pour illustrer votre exposé, expliquer en vous aidant de schémas 
comment les mécanismes de la méiose et de la fécondation assurent un brassage génétique.  
 
Exercice 20 : 
Neurospora est un champignon microscopique haploïde dont les principales étapes du cycle 
de développement sont présentées sur le document 1. On connaît chez ce champignon deux 
souches qui se distinguent par leur capacité à croître sur un milieu "minimum" sans 
méthionine (un acide aminé) : 
•  la souche sauvage [M+] peut se développer en l'absence de méthionine,  
•  la souche mutée [M-] a besoin de méthionine pour se développer.  
On admet que ce phénotype est déterminé par l'expression d'un couple d'allèles notés M+ et 
M-.  
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On croise une souche [M+] avec une souche [M-]. Les spores obtenues en place dans les 
asques sont cultivées sur milieu minimum sans méthionine. Le résultat, observable après 
quelques heures, est schématisé sur le document 2.  
Expliquez comment ce croisement permet d'obtenir les différents types d'asques observés.  
 
Document 1.  
 
Représentation simplifiée du cycle de développement de Neurospora.  
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Document 2.  
Résultat de la culture de Neurospora sur milieu minimum (sans méthionine).  

 
Exercice 21 : 
Montrez comment, grâce à la méiose, s'effectue le brassage de l'information génétique. 
L'exposé sera illustré par des schémas montrant l'évolution de la distribution de 3 couples 
d'allèles Aa, Bb, Ee, dont deux sont liés.  
 
Exercice 22 : 
Drosophila pseudoobscura est une espèce très répandue en Amérique et s'y rencontre dans 
des régions de climat fort différent. On cherche à établir les mécanismes expliquant la 
répartition géographique des phénotypes dans les populations de cet insecte.  
Exploiter les trois documents présentés pour proposer une solution à ce problème.  
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Document 1.  

 
 
Répartition dans les populations de la Sierra Nevada de deux phénotypes de cet Insecte : 

ST et AR.  
La surface des carrés est proportionnelle à la fréquence des phénotypes. 

 
Document 2.  
 
Composition des populations au cours de l'année  
L'analyse des populations vivant à basse altitude montre que la proportion des phénotypes 
n'est pas constante. L'été est marqué par une prédominance du phénotype ST, tandis que AR 
domine en hiver.  
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On constitue expérimentalement une population composée de ces deux phénotypes dans la 
proportion de 10 % de ST et 90 % de AR.  
La cage est maintenue à 25°C et on suit l'évolution de la population pendant 23 générations.  
Le résultat est représenté par la courbe A.  
On renouvelle l'expérience précédente en modifiant :  
la proportion initiale : 90 % de ST et 10 % de AR ; 
la température d'élevage : elle est fixée à 16 °C. 
On suit également l'évolution de la population pendant 23 générations.  
Le résultat est représenté par la courbe B.  
 
Exercice 23 : 
On cherche à établir un diagnostic prénatal de la mucoviscidose.  
Le gène impliqué dans la maladie (gène CF) est localisé sur le chromosome numéro 7.  
De nombreuses mutations de ce gène peuvent être responsables de la mucoviscidose.  
Le diagnostic direct de la mucoviscidose par apparition ou suppression d'un site de restriction 
à l'intérieur du gène est impossible à réaliser. La méthode utilisée est donc indirecte.  
Montrer comment la méthode présentée dans les documents 1 à 3 permet d’établir le 
diagnostic prénatal demandé, puis discuter la fiabilité de ce diagnostic.  
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Document 1.  

 
Arbre généalogique de la famille  

 
Un diagnostic prénatal concernant le foetus 5 est demandé par les parents 1 et 2 au début de la 
grossesse.  
 
Document 2.  

 
 
A proximité du gène CF, il existe une zone au niveau de laquelle peut agir une enzyme de 
restriction, TaqI. Cette zone, qui a valeur de marqueur, peut être reconnue par hybridation 
grâce à une sonde moléculaire (XV2C).  
L'ADN du foetus et celui des autres membres de la famille sont soumis à l'action de l'enzyme 
TaqI, ce qui produit des fragments de restriction.  
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Document 3.  

 
La séparation des fragments de restriction se fait selon la méthode du Southern blot. La 
matrice produite est alors hybridée avec la sonde moléculaire XV2C marquée au 32P 
radioactif. Le document montre le résultat de l'autoradiographie effectuée pour les 5 
personnes de l'arbre généalogique.  
 
Exercice 24 : 
 
A) Le document ci-dessous a été obtenu à partir d’une préparation microscopique de cellules 
de criquet sud-américain et représente une étape de la reproduction sexuée. Cet animal est 
diploïde et le mâle est hétérogamétique.  
   
   

 
 
Après avoir déterminé le sexe de l’animal qui a fourni la cellule étudiée et l’organe dans 
lequel a été réalisée la préparation microscopique, identifier le type et la phase de division 
représentée. (Toutes les réponses doivent être justifiées).  
 
B) On cherche maintenant à mettre en évidence le brassage de l’information génétique. Pour 
cela on effectue chez un autre animal, la drosophile, les croisements ci-dessous proposés.  
1) Le croisement de deux lignées pures de drosophiles, l’une à ailes longues et aux yeux 
rouges (type sauvage), l’autre aux ailes vestigiales et aux yeux bruns, fournit une descendance 
(F1) constituée uniquement d’individus aux ailes longues et aux yeux rouges.  
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On croise alors des femelles de (F1) avec des mâles aux ailes vestigiales et aux yeux bruns, on 
obtient les résultats suivants :  
- 716 drosophiles de type sauvage,  
- 296 drosophiles aux ailes longues et aux yeux bruns,  
- 238 drosophiles aux ailes vestigiales et aux yeux rouges,  
- 702 drosophiles aux ailes vestigiales et aux yeux bruns.  
Formuler les hypothèses explicatives nécessaires à la compréhension de ces résultats.  
2) Présenter le comportement des chromosomes qui permet d’obtenir les résultats du 
croisement B1. La réponse sera accompagnée de schémas légendés.  
3) Le chromosome n°2 de la drosophile porte les deux allèles récessifs suivants : corps noir et 
ailes vestigiales.  
Décrire une expérience permettant de vérifier que ces deux allèles sont portés par le même 
chromosome.  
 
Exercice 25 : 
La mucoviscidose est une maladie grave associant troubles digestifs et respiratoires. Ces 
troubles, qui s’aggravent au fil des années, sont dus à une viscosité excessive des sécrétions 
des glandes muqueuses de l’organisme.  
Un individu sans antécédents familiaux connus a un risque sur 22 d’être hétérozygote pour le 
gène concerné.  
Le document 1 représente l’arbre généalogique d’une famille dont certains membres sont 
atteints de mucoviscidose.  

Le document 2 présente les séquences d’une partie de deux allèles du brin transcrit du gène 
concerné.  
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A partir de l’ensemble des informations données, établir le mode de transmission et l’origine 
de la maladie, puis calculer le risque pour le couple II3-II4 d’avoir un enfant atteint.  
 
Exercice 26 : 
Le daltonisme est une anomalie de la vision des couleurs, le sujet étant, dans la plupart des 
cas, incapable de distinguer le rouge et le vert.  
Des données statistiques montrent que, dans la population, il y a environ dix fois plus 
d’hommes que de femmes daltoniens.  
Le document suivant représente l’arbre généalogique d’une famille dans laquelle des cas de 
daltonisme ont été observés.  
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Trois naissances sont attendues. Les parents s’interrogent sur les probabilités de transmettre 
l’allèle responsable du daltonisme à leur enfant.  
1) En vous appuyant sur vos connaissances et sur une étude aussi rigoureuse que possible de 
l’arbre généalogique, montrer que l’allèle du gène responsable du daltonisme est récessif et 
localisé sur la région propre au chromosome X.  
2) Quels sont, et avec quelles probabilités, les génotypes et les phénotypes possibles pour 
chaque enfant à naître (IV1, IV2, IV3) ? On précise qu’aucun cas de daltonisme n’a été signalé 
dans la famille de la femme III6.  
 
Exercice 27 : 
Sordaria est un champignon haploïde se reproduisant grâce à des spores formées lors d’un 
cycle complexe dont quelques étapes sont schématisées sur le document 1a. Le document 1b 
précise les variations de la quantité d’ADN par noyau lors de la formation des asques.  
On réalise un croisement entre deux souches de Sordaria différant par un caractère, la couleur 
des spores. Cette couleur dépend d’un gène présentant deux allèles, l’un responsable de la 
couleur noire, l’autre de la couleur blanche. Le document 2a présente les asques obtenus. On 
observe, document 2b, que les asques sont de type 4/4, 2/2/2/2 ou 2/4/2.  
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En exploitant les documents fournis, expliquer la formation des asques de type 4/4 et 2/2/2/2/ 
en schématisant le comportement des chromosomes et des allèles au cours des trois divisions 
du document 1a.  
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


