
Analyse génétique prédictive dans une famille atteinte d’hémophilie A



Quelques maladies monogéniques chez l’homme

Dans l’espèce humaine, le faible nombre de descendants par couple empêche toute analyse d’un arbre généalogique dans une fami lle.
L’analyse de l’arbre généalogique permet d’apporter des informations et parfois de procéder à une évaluation du risque.



Séquençage des génomes et bio-informatique

Le séquençage de l’ADN, l’amplification d’une faible quantité d’ADN par PCR (polymerase chain reaction) permet un accès rapide à coût de plus en plus réduit aux données 
génétiques individuelles, Il est alors possible de quels sont les allèles présents pour des individus à risque.
Le stockage de ces informations dans des banques de données bio-informatiques facilite la recherche génétique et la prise en charge des patients mais pose aussi de 
problèmes de bioéthique.



Anomalies chromosomiques



Comparaison des caryotypes de quelques Primates



Diversification des génomes et évolution des espèces

Q1: Comparez les caryotypes de l’homme et du chimpanzé, ainsi que le 
chromosome 2 des différentes espèces d’hominoïdes 
Q2:Expliquez comment les anomalies chromosomiques peuvent contribuer à la 
diversité des génomes et à l’évolution



Duplication génique et impact évolutif

Q1: montrez que la duplication génique de l’amylase est une innovation qui a pu constituer un avantage sélectif
Q2: faites un schéma pour montrer les conséquences d’un crossing-over inégal au cours de la formation des 
gamètes puis sur les zygotes



Origine des gènes apparentés ou familles multigéniques

Q: à l’aides des documents, déterminez  les processus génétiques qui ont pu 
permettre à certains primates d’avoir une vision trichromatique.



De nouveaux gènes qui confèrent de nouvelles fonctions

Q1: déterminez en % et en nombre les similitudes en nucléotides et en 
acides aminés entre ces trois molécules.
Q2: quel est l’ordre d’apparitions de ces 3 molécules au cours de l’évolution.
Q3: montrez que ces gènes constituent une famille multigénique et 
reconstituez-en l’histoire.



Bilan: accidents génétiques et diversification des génomes

Des accidents chromosomiques peuvent survenir au cours de la méiose.
- migration anormale à l’origine des anomalies du nombre de chromosomes ( trisomie, 
monosomie parfois incompatible avec la vie)
- fusion, fission, inversion, translocation
Ces mécanismes sont une source de diversification des caryotypes et jouent un rôle 
important dans l’évolution des espèces et la spéciation.
Suite à un crossing-over inégal, la méiose engendre aussi des duplications géniques. Ces 
gènes dupliqués peuvent muter et acquérir ou non une nouvelle fonction: ils constituent
une famille multigénique










