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C’est la maladie génétique la plus fréquente en France. Elle atteint prés d’'un enfant sur 2 500.

La mucoviscidose se caractérise par une anomalie du transport du chlore et de I'eau a travers les cellules via une
protéine canal. Il en résulte une accumulation de mucus dans les tractus respiratoire ( poumons ) et digestif (
pancréas , foie ). Toutes les sécrétions de I'organisme sont alors trop épaisses. Le malade présente donc des

troubles respiratoires et digestifs.

La synthése du canal chlore ( protéine membranaire ) est contrdlée par le gene CFTR ( Cystic Fibrosis

Transmembrane Regulator ) présent sur le chromosome 7.
Doc. 1 : Séquence nucléotidique d’une portion du géne CFTR :

Lorsque le canal chlore est normal : CFTR

GAA AAT ATCATCTTT GGT GGT TCC
CTTTTG TAG TAG AAA CCA CCA AGG

Lorsque le canal chlore est déficient : CFTR X

GAA AAT AACATCTTT GGT GGT TCC
CTT TTGTTG TAG AAA CCA CCA AGG

Doc. 2 : Arbre généalogique d’une famille présentant des cas de mucoviscidose :
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s . IMAriage consanguin
Q . Femme non atteinte

1. Décris les symptomes de la maladie (2 points)
Soit m l'alléle responsable de la malade et n 'alléle sain.

2. Détermine quel est I'allele dominant. Justifie ta réponse. (2 points)

3. Repére la mutation responsable de la maladie au hiveau du géne CFTR muté (1 point)

4. Représente les chromosomes 7 et les alléles de la mucoviscidose de I'individu 1 (1 point)
5. Représente les chromosomes 7 et les alleles de la mucoviscidose de I'individu 2 (1 point)
6. Représente les chromosomes 7 et les alleles de la mucoviscidose de I'individu 3 (1 point)
7. Représente les chromosomes 7 et les alléles de la mucoviscidose de l'individu 4 (1 point)
(1 point : schématisation des chromosomes et des alléles)
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Homme non atteint . . Homme atteint de mucoviscidose

‘ . Femme atteinte de mucoviscidose
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