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1.0
Description de l’activité
Cette situation d’apprentissage et d’évaluation (SAE) permet aux élèves de découvrir les liens entre les différents concepts prescrits reliés à la génétique et d’investiguer sur les désordres génétiques, les avancements dans la recherche en génétique ainsi que les implications sociales et éthiques de cette recherche.  Lors de la SAE, les élèves produiront une brochure pour une personne atteinte de ce désordre.  La mise en situation suivante permettra aux élèves de mettre cette SAE en contexte:
MISE EN SITUATION

En raison des implications de la recherche sur les désordres génétiques du Projet du génome humain, le département de relations publiques du projet lance un concours qui vise à développer une brochure informative dédiée aux personnes atteintes des désordres génétiques.  

Le projet, qui sera soumis à plusieurs écoles, propose un choix de dix désordres génétiques sur lesquels les brochures devront être développées.  Les meilleures brochures gagneront le concours et elles seront publiées.  Il n’en tient qu’à vous à démontrer vos talents de vulgarisateur scientifique et artistiques afin de remporter le concours!

L’objectif principal de la brochure est d’aider les personnes atteintes à mieux vivre avec leur désordre génétique. Les informations suivantes devront être présentes:
· Une description du désordre et des effets sur la qualité de vie de la personne

· Le mode de transmission du désordre (incluant le chromosome affecté)

· La probabilité que l’individu transmette le désordre à ses enfants

· L’information sur les avancements de la recherche sur ce désordre et les implications éthiques ou sociales qui y sont rattachées.
Tableau descriptif de la SAE
	Domaine générale de formation
	Santé et bien-être
	Conscience de soi et de ses besoins fondamentaux

	
	
	Conscience des conséquences sur sa santé et son bien-être de ses choix personnels

	Concepts prescrits
	Univers technologique
	Biotechnologie
	OGM

	
	Univers vivant
	Des organes aux systèmes
	Fonction de reproduction

	
	
	La cellule
	ADN

	
	
	
	Diversité génétique

	
	
	
	Fonction de la division cellulaire

	
	
	
	Méiose-fécondation

	
	
	
	Mitose

	Compétences disciplinaires à développer
	2- Mettre à profit ses connaissances scientifiques et technologiques

	
	3- Communiquer à l’aide des langages utilisés en science et en technologie

	Compétence disciplinaire évaluée
	3- Communiquer à l’aide des langages utilisés en science et en technologie

	Compétences transversales à développer
	D’ordre intellectuel
	1- Exploiter l’information

	
	
	3- Exercer son jugement critique

	
	
	4- Mettre en œuvre sa pensée créatrice

	
	D’ordre méthodologique
	5- Se donner des méthodes de travail efficaces

	
	
	6- Exploiter les technologies de l’information et de la communication

	
	D’ordre personnel et social
	8- Coopérer

	
	D’ordre de la communication
	9- Communiquer de façon appropriée


2.0
Temps et ressources requis pour faire l’activité

Temps requis :

Cette activité peut s’échelonner sur quatre à six périodes de 75 minutes.  Nous vous présentons le déroulement de l’activité dans quatre périodes.  Dans ce cas, les élèves devront compléter certaines parties de la SAE en devoir.  Le temps requis pour chaque partie de l’activité est résumé comme suit :

Période 1

· Théorie/activité sur les caractéristiques héréditaires (voir la section 3).
· Introduction et explication du projet.
· Faire la partie 1 du guide de l’élève sur les connaissances préalables.
Période 2

· Faire la recherche sur Internet afin de répondre aux questions dans la partie 2 du guide de l’élève et trouver de l’information pour produire la brochure.
Période 3

· Continuer la recherche.
· Produire la brochure.
Période 4 

· Présentation orale des brochures.
Ressources nécessaires :

· Guide de l’élève

· Grilles d’évaluation

· Accès à un laboratoire informatique pendant les périodes 2 et 3.
· Matériel pour faire les brochures (papier, crayons, ciseaux, etc.)

3.0
Activité sur les caractéristiques héréditaires
En guise d’introduction, nous suggérons à l’enseignant de réaliser une activité avec les élèves concernant un trait de caractère : la transmission de la couleur des yeux.  À cet égard, l’enseignant pourrait effectuer le pedigree génétique d’un élève ayant des yeux bleus et  d’un autre  élève ayant les yeux bruns. Ainsi, les élèves pourront essayer de découvrir par eux-mêmes la règle de transmission d’un gène dominant (le gène des yeux bruns) et d’un gène récessif (le gène des yeux bleus). Cette activité donnera un exemple concret de ce qu’ils devront faire avec le désordre génétique qui leur sera attribué
4.0 Corrigé de la partie 1 : 

Les concepts préalables
Qu’est-ce qu’un gène?

Un gène est une unité d’information héréditaire qui occupe un lieu précis dans un chromosome.

Que contiennent les gènes?

Les gènes contiennent de l’ADN (acide désoxyribonucleique), une molécule qui a la forme d’une double hélice.  Toute l’information héréditaire y est stockée.

Qu’est-ce que le génome?

Le génome est l’ensemble de gènes dans un organisme.

Qu’est-ce qu’un chromosome?

Un chromosome est un élément du noyau cellulaire qui renferme toute l’information héréditaire soit le génome (les gènes)
Les êtres humains ont-ils combien de paires de chromosomes?

23 paires
Information supplémentaire : Le nombre de paires de chromosomes n’est proportionnel à la taille de l’organisme. Exemple, le papillon a 200 paires de chromosomes alors que l’homme a 23. 

Où se retrouvent les chromosomes?
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Dans le noyau de la cellule

D’où proviennent les chromosomes?

La moitié provient du père, l’autre moitié de la mère.
À la page 9, fait un réseau de concepts qui montre la relation entre les mots suivants :
· Gène

· Génome

· Chromosome

· ADN
· Noyau de la cellule

· Cellule
· Double hélice
5.0 Corrigé de la partie 2 : 
Les nouveaux concepts à comprendre
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Les êtres humains ont deux types de chromosomes? Lesquels? Combien de paires de chaque type de chromosome retrouve-t-on chez l’être humain?

Chromosomes non-sexuées (autosomales) – 22 paires
Chromosomes sexuées (gonosomales) – 1 paire
Qu’est-ce que la méiose?
Le processus par lequel une cellule se divise afin de générer quatre nouvelles cellules, appelées gamètes, chacune contentant la moitié des chromosomes de la cellule mère.

Quelle est la fonction de la méiose?

La méiose permet aux organismes de maintenir le même nombre de chromosomes d’une génération à l’autre en produisant les gamètes.  La méiose permet de créer la diversité génétique chez une espèce.
Expliquer ce qui arrive lorsqu’un gamète mâle rencontre un gamète femelle.

Lorsque les deux gamètes se rencontrent, la fécondation a lieu.  Chaque gamète apporte la moitié de l’information génétique du parent (23 des chromosomes) afin de créer une nouvelle cellule qui contient 23 paires de chromosomes, toute l’information génétique nécessaire pour créer un nouvel être.
Qu’est-ce que la mitose?
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Le processus par lequel une cellule duplique son information génétique et se  divise en deux afin de créer de nouvelles cellules filles.
Quelle est la fonction de la mitose après la fécondation?
Après la fécondation, la mitose produit  de milliers de cellules qui composent le corps humain. Ces cellules vont se différencier pendant le développement de l’embryon pour devenir les organes, fluides, os, etc. 

Si un parent transmet un gène dominant lors de la fécondation, quelles sont les conséquences pour son enfant?

L’enfant va avoir le gène dominant et il va l’exprimer. 

Si un parent transmet un gène récessif lors de la fécondation, quelles sont les conséquences pour son enfant?

Il y a deux possibilités :
- Si l’autre parent transmet le gène complémentaire récessif, le gène va s’exprimer.
- Si l’autre parent transmet le gène complémentaire dominant, le gène ne va pas s’exprimer.  
Dresser une liste de caractéristiques qui, selon vous, sont héréditaires.

[image: image10.wmf]
Couleur des yeux, couleur des cheveux, taille, calvitie, Daltonisme, Hémophilies A et B, 
Si un gène a une anomalie, selon vous, quelles sont les conséquences pour l’individu ayant ce gène?
L’individu a une grande probabilité d’exprimer la maladie si le gène est dominant. Dans le cas d’un gène récessif, l’individu exprimera la maladie s’il possède le gène complémentaire récessif, alors que s’il ne possède qu’un seul exemplaire, la probabilité d’exprimer la maladie est moindre
Cette question peut être utilisée comme point de départ pour débuter la discussion sur la maladie génétique.  

Construis ton réseau de concepts en y incluant les mots ci-dessous et ceux des sections précédentes. Établis les relations qui existent entre les différentes composantes de ton réseau. 
· Méiose
· Diversité génétique
· Mitose

· Gamètes (mâle et femelle)
· Fécondation

· Chromosomes non-sexuées

· Chromosomes sexuées

6.0 Corrigé du Réseau de concepts
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7.0 Sites Internet suggérés

Tous les désordres génétiques :

http://fr.wikipedia.org
Sites Internet sur la génétique et les avancements dans la recherche
http://www.fr.wikipedia.org
http://www.afm-france.org/e_upload/div/a_PourTous_F_2-11.swf
http://www.geocities.com/CapeCanaveral/lab/8807
http://www.genique.com
Maladie de Huntington ou chorée de Huntington

http://www.hsc-ca.org/french/pdf/Maladie_HD.pdf

http://www.huntington.be/

Syndrome de Marfan

http://www.pifo.uvsq.fr/hebergement/marfan/diagnostic.html

http://asso.orpha.net/ASMAA/__PP__1.html

http://www.vulgaris-medical.com/encyclopedie/marfan-(syndrome)-2924.html

Cancer du sein

www.phac-aspc.gc.ca/publicat/cdic-mcc/20-1/b_f.html
http://nature.ca/genome/03/d/10/03d_14a_f.cfm

Achondroplasie 

http://www.orpha.net/static/FR/achondroplasie.html

http://www.aqppt.org/

Syndrome de l’X fragile

http://www.x-fragile.be/x-fragile.doc

http://www-ulpmed.u-trasbg.fr/medecine/cours_en_ligne/e_cours/gynecologie/X_fragile.pdf

Fibrose kystique

http://www.aqfk.qc.ca/
www.cysticfibrosis.ca

Drépanocytose (Anémie falciforme)

http://www.sosglobi.fr/cgi-bin/index.php
http://www.caducee.net/Dossierspecialises/genetique/drepanocytose.asp

Myopathie de Duchenne (type de dystrophie musculaire)

http://www.caducee.net/DossierSpecialises/genetique/myopathie-duchenne.asp
http://www.mda.org.au/french/fdmdbmd.html

Hémophilie A

http://www.hemophilia.ca/fr/2.1.4.php
http://www.wfh.org/index_FR.asp?lang=FR

Daltonisme

www.daltonisme .com

www.servicevie.com/02sante/Sante_hommes/Hommes05022001/hommes05022001.html
Annexe A :

Les grilles d’évaluation
NOTE : 6 : faible ; 7 : moyen; 8 : bon;  9 : très bon ; 10 : excellent

PARTIE A : PRÉSENTATION ORALE  DE LA BROCHURE
	Critères évalués
	Nom de l’élève
	Commentaires

	
	
	
	
	
	

	L’élève s’exprime clairement.
	
	
	
	
	

	L’élève établit des contacts visuels avec le public.
	
	
	
	
	

	L’élève est enthousiaste.
	
	
	
	
	

	L’élève s’exprime à un rythme adéquat.
	
	
	
	
	

	Qualité de la langue en général.
	
	
	
	
	

	L’élève utilise un langage conforme aux règles et aux conventions propres aux sciences et technologies.
	
	
	
	
	

	L’élève structure son message selon une suite logique (cohérence du discours).
	
	
	
	
	

	L’élève participe activement à la présentation.
	
	
	
	
	


	                     / 80


SOUS-TOTAL     




NOTE : 6 : faible ; 7 : moyen; 8 : bon;  9 : très bon ; 10 : excellent

PARTIE B : QUALITÉ DE LA BROCHURE
	CRITÈRES ÉVALUÉS
	NOTE
	COMMENTAIRES

	La brochure est facile à lire, à tenir et à transporter.
	
	

	La brochure contient une description du désordre et de ses  effets sur la qualité de vie de la personne.
	
	

	Le mode de transmission du désordre (incluant le chromosome affecté) est clairement indiqué.
	
	

	La probabilité de transmission du désordre à la descendance est clairement représentée.
	
	

	La brochure contient l’information sur les avancements de la recherche sur ce désordre et les implications éthiques ou sociales qui y sont rattachées.
	
	

	La brochure renferme des conseils pertinents pour les usagers concernant leur qualité de vie.
	
	

	L’équipe fait preuve de vigilance quant à la crédibilité des sources retenues et en tient compte.      
	
	

	 L’équipe est capable de repérer la pertinence des sources d’information (sélectionne les éléments significatifs).
	
	


NOTE : 6 : faible ; 7 : moyen; 8 : bon;  9 : très bon ; 10 : excellent

PARTIE B : QUALITÉ DE LA BROCHURE (suite)
	CRITÈRES ÉVALUÉS
	NOTE
	COMMENTAIRES

	L’équipe est capable de saisir le sens précis des mots, des définitions ou des énoncées.
	
	

	        L’équipe est en mesure de faire un lien entre les concepts et le désordre génétique.
	
	

	       Les explications qui s’y retrouvent sont facilement compréhensibles (vulgarisation adéquates).
	
	

	L’équipe appuie ses informations par des images (tableau, figure, dessins, etc.)
	
	

	La brochure est facilement lisible                   (l’information n’est pas surabondante)
	
	

	Qualité artistique de la brochure.
	
	

	Qualité globale de la brochure.
	
	


	                    / 150


SOUS –TOTAL :                                          
Note partie A:        

/80

Note partie B :    

/150



Note total :       

/100                  

Correspondance en lettre :  

Annexe B :   
Information sur les désordres génétiques

Information sur les désordres génétiques
Maladie de Huntington ou chorée de Huntington

Sites Internet
http://fr.wikipedia.org
http://www.hsc-ca.org/french/pdf/Maladie_HD.pdf

http://www.huntington.be/

Description

Cette maladie a été décrite pour la première fois par George Huntington en 1872. La maladie de Huntington provoque la destruction des cellules de certaines parties du cerveau qui aident dans le contrôle des mouvements du corps, des émotions, de la pensée, du comportement et de la perception du monde extérieur. Lorsque les cellules du cerveau meurent, les personnes atteintes de la maladie de Huntington éprouvent des difficultés à contrôler leurs mouvements, à se souvenir des événements récents, à prendre des décisions et à contrôler leurs émotions. La maladie conduit à l’incapacité et, tôt au tard, au décès.

Il y a trois principaux types de symptômes de la maladie de Huntington :

· les symptômes physiques : mouvements involontaires (chorée), maladresse, troubles d’équilibre et difficultés à articuler.

· les symptômes émotionnels : dépression, irritabilité, modification de la personnalité, psychose.

· les symptômes cognitifs : perte de la mémoire, perte de l’attention, difficulté à prendre des décisions.
Mode de transmission de la maladie : autosomique dominante

Le gène anormal est situé sur un chromosome non sexuel (autosomique). Ce gène est dominant, c’est-à-dire que lorsqu’un des parents est atteint de la maladie, les enfants courent 50 % de risques d’hériter du mauvais gène et sont considérés «à risque», donc la présence d’un seul gène anormal est suffisante pour que la maladie s’exprime.

Les caractéristiques de cette maladie génétique sont les suivantes :

· Toute personne atteinte a automatiquement un de ses parents atteint,

· toute personne atteinte a un risque de ½ de transmettre sa maladie à chaque enfant,

· Les personnes non atteintes ne transmettent pas la maladie,

· Elle peut atteindre autant les hommes que les femmes, 

· Toutes les générations sont atteintes.

Mais être porteur du gène ne signifie pas forcément être malade, les manifestations d'une maladie génétique dépendent de sa pénétrance et de la variabilité de son expression.

Union d’un porteur et d’un non-porteur : le risque pour ce couple d'avoir un enfant porteur du gène anormal est de ½.


[image: image2]
Union de deux porteurs : 3/4 de risque d'avoir un enfant porteur du gène anormal avec un risque de 1/4 d'avoir un porteur homozygote et un risque de 1/2 d'avoir un porteur hétérozygote. Le risque est de 1/4 d'avoir un enfant non porteur du gène anormal. Dans le cas de la maladie de Huntington, l’homozygote n’enlève rien à cette maladie. 
Dépistage
Un test prédictif de la maladie de Huntington existe depuis 1993. Il s’agit d’une analyse du sang qui permet aux individus à risque de savoir s’ils portent le gène responsable. 
Syndrome de Marfan

Sites Internet

http://fr.wikipedia.org
http://www.pifo.uvsq.fr/hebergement/marfan/diagnostic.html

http://asso.orpha.net/ASMAA/__PP__1.html

http://www.vulgaris-medical.com/encyclopedie/marfan-(syndrome)-2924.html

Description

Cette maladie génétique porte le nom du Professeur Antonin Marfan. Le gène de la fibrilline, responsable de cette maladie, a été découvert en 1991. Le syndrome de Marfan se manifeste par plusieurs symptômes : 

· Atteinte squelettique : la taille est relativement élevée chez ce type de personne. Néanmoins, elle est rarement celle d'un géant et dépasse exceptionnellement 1,95m  chez l'homme et 1,85 m chez la femme. Les bras sont longs et les jambes sont grandes. L'existence de longs doigts et d'un poignet fin est responsable du signe du poignet : le sujet en enserrant son poignet avec l'autre main peut atteindre et même couvrir le pouce avec l'auriculaire.
· Atteinte oculaire : le globe oculaire est souvent allongé, ce qui contribue au développement d'une myopie. La cornée est plus plate que normalement et la dilatation de la pupille plus difficile à obtenir. La cataracte survient plus rapidement chez les patients atteints d'un syndrome de Marfan.
· Atteinte cardio-vasculaire : Elle conditionne le pronostic vital. Avant d’en connaître davantage sur cette maladie, 90% des patients présentant un syndrome de Marfan mourraient de complications cardio-vasculaires : dissection et rupture aortiques, insuffisance aortique aboutissant à l'insuffisance cardiaque. De plus, les problèmes cardio-vasculaires sont particulièrement critiques au moment de la grossesse.

· La peau: certains patients ont souvent des contusions. En revanche, les vergetures sont fréquentes et s'observent chez 2/3 des patients, aux endroits où l'élasticité de la peau est particulièrement sollicitée, comme la région lombaire, les épaules et les seins. Les hernies sont plus fréquentes chez les patients atteints de syndrome de Marfan que dans la population générale et récidivent fréquemment après chirurgie, nécessitant souvent l'utilisation de plaques de métal.

· Les poumons : La complication pulmonaire la plus classique est le pneumothorax spontané. Les anomalies du système respiratoire sont la conséquence des déformations thoraciques.
Mode de transmission de la maladie : autosomique dominante

Voir l’explication de ce mode de transmission dans la maladie de Huntington.

Dépistage
Le diagnostic inclut l'intervention d'un certain nombre de praticiens, notamment l'orthopédiste, l'ophtalmologue, le cardiologue ainsi que le médecin généraliste. L'examen comprend entre autres : l'anamnèse, recherche de signes physiques et fonctionnels et l'analyse génétique (présence de la mutation sur le gène).

Cancer du sein

Sites Internet
http://fr.wikipedia.org

www.phac-aspc.gc.ca/publicat/cdic-mcc/20-1/b_f.html
http://nature.ca/genome/03/d/10/03d_14a_f.cfm

Description

Le cancer du sein est un cancer se développant à partir des unités qui produisent le lait, essentiellement chez la femme. Il est important de se rappeler que l’homme possède lui aussi un sein atrophié. Le cancer du sein est une tumeur maligne qui touche la glande mammaire. Les cellules malignes se multiplient de manière désordonnée jusqu'à créer une tumeur qui s'attaque aux tissus sains avoisinants. Cette tumeur peut propager des cellules cancéreuses dans tout l'organisme : on dit alors qu'elle « métastase ». Il s'agit essentiellement d'un cancer de la femme. Il est rare chez l'homme (moins d'un cancer du sein sur 100) mais il est plus grave, car le diagnostic est souvent plus tardif. 5 à 10 % des cancers du sein diagnostiqués sont des cancers du sein à prédispositions génétiques. 

Plusieurs signes peuvent faire penser à un cancer du sein à prédisposition génétique :

· Âge jeune de la patiente (moyenne de 43 ans au lieu de 60 ans dans les formes non transmissibles),

· plusieurs cas dans la famille,

· Cancer survenant au niveau des deux seins de manière successive ou simultanée,

· Apparition d'un deuxième cancer au niveau de l'ovaire.

Mode de transmission de la maladie : autosomique dominante
Voir l’explication de ce mode de transmission dans la maladie de Huntington.

Dépistage
Il est possible de détecter un cancer du sein, lorsqu'il est encore de très petite taille (moins d'un centimètre de diamètre) grâce à la mammographie réalisée dans le cadre d'un suivi régulier. Cette surveillance, va permettre d'accroître les chances de guérison, tout en bénéficiant de traitements moins lourds et moins traumatisants que la chimiothérapie et la chirurgie. Le cancer du sein est le plus fréquent des cancers féminins. Il est aujourd’hui la principale cause de mortalité par cancer chez la femme.

Un cancer du sein détecté tôt est généralement plus facile à traiter et l’on observe moins de risques de séquelles, aussi un suivi régulier de la santé de ses seins augmente-t-il les chances de guérison. 

Entre 50 et 74 ans, âge où les femmes sont les plus exposées à ce type de cancer, il est donc conseillé de faire une mammographie tous les deux ans, examen de dépistage efficace.

Achondroplasie 

Sites Internet
http://fr.wikipedia.org
http://www.orpha.net/static/FR/achondroplasie.html

http://www.aqppt.org/

Description
L'achondroplasie est une maladie de la croissance de l'os donnant un nanisme avec raccourcissement des membres et un visage caractéristique de cette maladie. Cependant, l’achondroplasie n'affecte pas l'intelligence de l'humain. Cette maladie constitutionnelle de l'os est une maladie osseuse présente dès le début de la vie embryonnaire. Elle est donc en rapport avec des anomalies du fonctionnement des gènes impliqués dans la formation de l'os. 

Les achondroplastes adultes mesurent entre 120 et 130 centimètres pour les femmes et 125 à 135 centimètres pour les hommes. Le raccourcissement des membres est surtout marqué au niveau des humérus et des fémurs. La main est normale, mais en extension, elle prend un aspect en trident.
Mode de transmission de la maladie : Autosomique dominante
Voir l’explication de ce mode de transmission dans la maladie de Huntington.

Le plus souvent, elle est la conséquence d’un accident génétique survenant chez l’enfant. La maladie peut aussi être familiale, transmise par l’un des deux parents lui-même atteint. Il suffit en effet qu'un seul des deux exemplaires du gène soit muté pour manifester la maladie (maladie dominante).

Dépistage
Actuellement, le diagnostic de l’achondroplasie peut être confirmé grâce à des tests de biologie moléculaire; ces tests permettent l’organisation d’un diagnostic prénatal (technique d’exploration de l’embryon ou du fœtus permettant de chercher à établir un diagnostic avant la naissance) pour la descendance des sujets atteints.
Syndrome de l’X fragile

Sites Internet
http://fr.wikipedia.org
http://www.x-fragile.be/x-fragile.doc

http://www-ulpmed.u-trasbg.fr/medecine/cours_en_ligne/e_cours/gynecologie/X_fragile.pdf

Description
Le syndrome de l’X fragile est un syndrome qui est la première cause de retard mental héréditaire
6 % des enfants avec troubles de l’apprentissage sont porteurs de ce syndrome. Cette pathologie n’entraîne pas de malformation et les enfants affectés par cette pathologie ont une croissance normale. 

Cette pathologie se manifeste surtout chez les garçons essentiellement par un retard mental et par des troubles du comportement divers pouvant aller jusqu’à l’autisme. Les filles atteintes par cette maladie ont un retard intellectuel moyen.

Porteurs de la mutation :
Garçons

· Tous les garçons porteurs de la mutation exprimeront la maladie 

· Signes cliniques de ce syndrome :

Retard du développement de la parole;

Hyperactivité, autisme;

Retard mental;

Grand visage avec de grandes oreilles et un front proéminent;
Strabisme.

Filles
· Seule la moitié des filles porteuses de la mutation complète exprimeront la maladie ; l’autre moitié aura une intelligence normale.

· Signes cliniques de ce syndrome : les signes sont identiques à celui des garçons, mais le retard mental est moins important. 

Mode de transmission de la maladie : Dominante liée à l’X
Le gène anormal est situé sur le chromosome sexuel X. La présence d'un seul gène anormal est suffisante pour que la maladie s'exprime chez un garçon et la présence d'un seul gène anormal est suffisante pour que la maladie s'exprime chez une fille. Le gène anormal est transmis soit par le père soit par la mère. Si le gène est transmis par le père, celui-ci est obligatoirement malade. De plus, si le gène est transmis par la mère, celle-ci est obligatoirement malade aussi, car le gène anormal est dominant.

Les caractéristiques d'une maladie génétique à transmission dominante liée à l'X sont les suivantes :

· Elle atteint autant les hommes que les femmes. 

· Le père ne transmet pas sa maladie à son garçon (sauf si sa femme est porteuse du gène). 

· La mère transmet sa maladie à ses filles. 

Mais être porteur du gène ne signifie pas forcément être malade, les manifestations d'une maladie génétique dépendent de sa pénétrance et de la variabilité de son expression.

Union d'un homme malade et d'une femme saine non porteuse : Aucun garçon ne sera atteint puisque le Y leur est obligatoirement transmis et toutes les filles seront malades.
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Fibrose kystique
Sites Internet :

www.fr.wikipedia.org
http://www.aqfk.qc.ca/
www.cysticfibrosis.ca

Description :
La fibrose kystique est également appelée la mucoviscidose. La mucoviscidose est un terme constitué de deux mots : mucus qui signifie visqueux et du suffixe ose qui renvoie la maladie.  La dénomination « fibrose kystique » fait référence au gène responsable de la transmission de la maladie. L’origine de cette anomalie génétique est une mutation du gène « Fibrose kystique » situé sur le chromosome 7.  C'est en 1936 que le professeur Guido Fanconi a décrit la  maladie pour la première fois et lui donna le nom de mucoviscidose.  En 1989, le professeur Lap Chee Tsui met en évidence l'anomalie génétique à l'origine de la maladie. Au Canada, une personne sur 25 est porteuse du défaut génétique responsable de cette maladie. Par contre, environ un nouveau-né sur 2 500 en est atteint.
Dans la majorité des cas, les personnes atteintes de FK présentent les symptômes avant l'âge de trois ans, mais la maladie peut survenir à tout âge (bien qu'elle se développe dès la conception). Voici les symptômes reliés à la maladie.

Atteinte de la respiration

· Respiration sifflante asthmatique. 

· Infections pulmonaires répétées (souvent des pneumonies) pouvant mener à une insuffisance respiratoire. 

· Toux grasse chronique produisant l'expectoration d'une grande quantité de mucus décoloré ou de sang. 

Atteinte de la digestion

· Faible gain de poids malgré un gros appétit, en raison d'une mauvaise absorption des lipides et des vitamines liposolubles (A, D, E et K) avec symptômes de carence de ces nutriments. 

· Retard de croissance chez le nourrisson. 

· Selles anormales et douleurs abdominales (volumineuses, fréquentes, graisseuses, malodorantes, diarrhées à répétition). 

· Ventre bedonnant fréquent chez les enfants. 

· Gaz qui résultent de la digestion incomplète des aliments. 

Autres symptômes

· Retard de deux ans en moyenne dans le développement sexuel à la puberté. 

· Enflure au bout des doigts. 

· Sueur très concentrée en sel (deux à cinq fois plus que la normale), qui donne à la peau un goût très salé (que l'on peut détecter quand on embrasse l’enfant). 

Mode de transmission : Autosomique récessive
Pour que les parents transmettent la  maladie à leurs descendances, ils doivent tous les deux êtres porteurs du gène défectueux. Un couple constitué de deux personnes saines, mais possédant une seule copie du gène mutant a, à chaque grossesse, 25 % de risques d'avoir un enfant atteint par l'anomalie. Une personne possédant une seule copie du gène défectueux ne sera pas atteinte de la maladie, mais elle sera porteuse saine (c’est-à-dire qu’elle possède le gène défectueux sans l’exprimer).  Pour qu’une personne soit atteinte de la fibrose kystique, elle doit obligatoirement avoir reçu le gène défectueux de chacun de ses parents (elle doit posséder les deux copies du gène). 

Union d'un porteur et d'un non-porteur : À chaque grossesse, ce couple a un risque : 1/2 d'avoir un enfant porteur du gène anormal, 1/2 d'avoir un enfant non porteur du gène anormal. Donc, la transmission d'une maladie génétique autosomique récessive peut s'arrêter (il suffit qu'aucun enfant porteur ne naisse de l'union).
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Union de deux porteurs : À chaque grossesse, ce couple a un risque : 1/4 d'avoir un enfant porteur du gène normal, 1/2 d'avoir un enfant porteur du gène anormal et 1/4 d'avoir un enfant porteur de deux gènes anormaux donc malade.

Union d'un non-porteur et d'un malade : Tous les enfants de ce couple seront porteurs du gène anormal.

Union d'un porteur et d'un malade : à chaque grossesse, ce couple a un risque :1/2 d'avoir un enfant porteur du gène anormal, 1/2 d'avoir un enfant porteur de deux gènes anormaux donc malade.

Dépistage :

Un médecin qui soupçonne la présence de la fibrose kystique  doit faire passer un « test de sudation ». Il s'agit d'un test simple et non douloureux qui permet d'analyser la concentration de sel dans la sueur. Une haute teneur en sel, accompagnée d'autres symptômes, pourrait en effet indiquer la présence de fibrose kystique.


Des tests génétiques sont de plus en plus utilisés pour déceler la fibrose kystique. Ils sont également effectués pour diagnostiquer la maladie avant la naissance (dépistage prénatal).

Drépanocytose (Anémie falciforme)

Sites Internet:

www.fr.wikipedia.org
http://www.sosglobi.fr/cgi-bin/index.php
http://www.caducee.net/Dossierspecialises/genetique/drepanocytose.asp

Description:

La drépanocytose est une maladie qui se caractérise par des globules rouges falciformes Les globules rouges se caractérisent par une forme pointue et allongée au lieu d’être en forme de disques. Ces globules rouges sont incapables de jouer leur rôle dans le transport de l’oxygène. De par leur forme, ces globules rouges déformés s’entassent dans les petits vaisseaux sanguins favorisant ainsi la formation de caillots sanguins. La drépanocytose atteint particulièrement les populations d’origine africaine et chaque année 300 000 enfants africains naissent atteints de cette anomalie génétique. Cette maladie est causée par un gène défectueux.  La maladie a été décrite pour la première fois en 1904 par un médecin de Chicago se nommant James Herrick. 

Les symptômes reliés à cette maladie peuvent apparaître très tôt chez l’enfant (dès 6 mois).  Les manifestations aiguës habituelles de la drépanocytose sont les suivantes :

· Crises vaso-occlusives : les globules rouges bloquent les artères entraînant ainsi des caillots de sang. Ces derniers provoquent des douleurs intenses et douloureuses dans différentes parties du corps (les mains, les pieds, l’abdomen, etc.).

· Anémie hémolytique : faible taux de globules rouges dans le sang.
· Infections : les infections sont plus fréquentes chez les personnes atteintes de drépanocytose et ils peuvent aggraver l’anémie. 
Mode de transmission : Autosomique récessive 

Voir la description dans la section fibrose kystique
Dépistage : 

La détection de cette maladie s’effectue par analyse biologique. Du sang est recueilli et celui-ci est analysé afin d’étudier l’hémoglobine  du patient et de détecter le gène responsable  de la drépanocytose.  Le dépistage prénatal pratiqué par amniocentèse ou par prélèvement des villosités choriales  permet de diagnostiquer la maladie sur le fœtus à naître.  

Myopathie de Duchenne (type de dystrophie musculaire)

Sites Internet:

www.fr.wikipedia.org
http://www.caducee.net/DossierSpecialises/genetique/myopathie-duchenne.asp
http://www.mda.org.au/french/fdmdbmd.html

Description:

Maladie affectant le système musculaire en causant la dégénérescence des fibres musculaires et donc l’atrophie de celles-ci. . Elle doit son nom à Guillaume Duchenne. Seuls les garçons peuvent en être atteints, mais  les femmes sont responsables de la transmission. Son incidence est de 1 sur 3500 naissances (de garçons) et on évalue le nombre de porteurs sains à 1/30 personnes. 

Les premiers signes de cette maladie touchent un retard d'acquisition de la marche.: il tombe souvent, il a du mal à se relever, il monte difficilement les escaliers, etc. Par la suite, on remarque une faiblesse musculaire progressive des membres et du tronc : la montée des escaliers, puis la marche vers 10-12 ans, deviennent impossibles et l'utilisation des membres supérieurs se limite progressivement. D’autres problèmes s’en suivent tels que l’atteinte des muscles respiratoires et des troubles cardiaques (car la maladie touche aussi les muscles cardiaques). Grâce à une prise en charge, l’espérance de vie de ces enfants varie entre 20-30 ans.   
Mode de transmission : Récessive liée à l’X

Il faut noter que dans environ 30% des cas, l'anomalie génétique s'est produite dans l'ovule (mutation génétique) lors de la conception ; il s'agit d'une mutation spontanée.
Union d'un homme malade et d'une femme saine non porteuse : Aucun garçon ne sera atteint puisque le Y leur est obligatoirement transmis, toutes les filles seront porteuses, mais saines (elles transmettront toutes la maladie et elles sont appelées des conductrices) et 1/2 d'avoir un enfant non porteur du gène anormal. 
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Union d'un homme sain et d'une femme porteuse : ce couple a un risque à chaque grossesse : 1/2 d'avoir un garçon porteur du gène anormal donc malade, 1/2 d'avoir un garçon non porteur du gène anormal donc sain, 1/2 d'avoir une fille porteuse du gène anormal donc conductrice et 1/2 d'avoir une fille non porteuse du gène anormal. 

Union d'un homme malade et d'une porteuse : 1/2 d'avoir un garçon porteur du gène anormal donc malade, 1/2 d'avoir un garçon non porteur du gène anormal donc sain, 1/2 d'avoir une fille porteuse du gène anormal donc conductrice et 1/2 d'avoir une fille porteuse des deux gènes anormaux donc malade. 

Dépistage :

Le diagnostic est rarement fait avant l'apparition des premiers signes cliniques, c'est-à-dire avant l'âge de 2 ou 3 ans. 

· Prise de sang : La prise de sang permet de doser certaines enzymes musculaires qui reflètent l’état du muscle. Il est également possible d'étudier l'ADN des globules blancs qui sont dans le sang ce qui permet d'identifier précisément l'anomalie du gène de la dystrophie responsable de la maladie. 

· Biopsie musculaire : La biopsie musculaire consiste à prélever, sous anesthésie locale, un tout petit morceau de muscle afin de l'examiner au microscope. Elle permet de rechercher spécifiquement cette anomalie (anomalie du gène de la dystrophie responsable de la maladie) et de confirmer ainsi le diagnostic de DMD, à l'exclusion de tout autre. 
· Biopsie du trophoblaste : En cas de grossesse d'une mère transmettrice, l'étude du liquide amniotique permet l'identification du sexe. S'il s'agit d'un garçon, la biopsie de trophoblaste permet de savoir s'il est ou non porteur de l'anomalie génique.
· Électrocardiogramme : Cet examen étudie l'activité électrique générée par le muscle lorsqu'il se contracte. Cependant, même s'il permet de constater l'existence d'anomalies musculaires, il n'est pas spécifique à cette maladie. 
Hémophilie A

Sites Internet:

www.fr.wikipedia.org
http://www.hemophilia.ca/fr/2.1.4.php
http://www.wfh.org/index_FR.asp?lang=FR

Description:

Le terme hémophilie désigne des troubles hémorragiques héréditaires. C’est une anomalie d’un des facteurs de coagulation. Ainsi, le sang coagule difficilement provoquant l’hémorragie. L’hémophilie touche presque exclusivement les hommes (on note de très rares cas de femmes hémophiles). Les symptômes de l’hémophilie apparaissent très tôt chez le jeune garçon ; la moindre blessure provoque un saignement prolongé qui peut mettre en danger la vie de la personne atteinte d’hémophilie. La fréquence élevée de l’apparition d'ecchymoses (bleus) lors d’activités physiques est également une manifestation de la maladie.  L’incidence de  l’hémophilie A est de 1 sur 4000 naissances. La maladie peut-être de trois niveaux soit  faible, modéré ou sévère selon le taux du facteur de coagulation présent dans le sang. 

L’hémophilie est une maladie connue depuis des millénaires. Ce n’est qu’en 1803 qu’un médecin de Philadelphie nommé John Conrad Otta  reconnut cette maladie comme étant comme une maladie héréditaire 
Mode de transmission : Récessive liée à l’X

Il faut noter qu’un tiers des troubles hémophiliques sont dus à des mutations.

Voir la description dans la section Myopathie de Duchenne
Dépistage :

Les médecins peuvent analyser l'arbre généalogique de la femme. Certains renseignements y apparaîtront. Si le père est hémophile, la fille est porteuse. Si la mère est porteuse, la fille risque de l'être aussi dans une proportion de 50 %.  Ce sont les tests d'ADN qui permettent de confirmer avec le plus de certitude le statut de porteuse. Des prélèvements sanguins sont faits, non seulement chez la porteuse potentielle, mais également chez certains membres de sa famille. Les résultats s'obtiennent en 10 à 14 jours et si les tests ne sont pas fiables à 100 %, le statut de porteuse peut être confirmé dans une proportion de 95 à 99 %. Des analyses de laboratoire sont effectuées afin de doser le facteur de coagulation dans le sang. 

Daltonisme

Sites Internet:

www.fr.wikipedia.org
www.daltonisme .com
www.servicevie.com/02sante/Sante_hommes/Hommes05022001/hommes05022001.html

Description:

Le daltonisme est une anomalie généralement d’origine génétique (parfois elle peut être due à une lésion nerveuse, oculaire, cérébrale ou à des substances chimiques) affectant les cônes nécessaires à la vision en couleur. Le daltonisme cause des troubles de perception des couleurs. Elle provoque la confusion dans  la perception de certaines couleurs telles que le vert et le rouge. Sa forme la plus fréquente résulte d’une déficience en cônes verts ou en cônes rouges. Elle est principalement d’origine génétique et elle est très majoritairement présente chez les hommes, car le gène est présent sur l’X.   Elle n’est pas considérée comme une maladie génétique, mais plutôt comme étant une anomalie génétique. 

Mode de transmission : Récessive liée à l’X

Voir la description dans la section Myopathie de Duchenne
Dépistage:

Plusieurs tests de dépistages existent. Ils sont tous basés sur les couleurs que les daltoniens ne peuvent pas voir. 
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	Chromosome 11
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	Récessive liée à l’X
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