Document 2 : transmission d’'une maladie génétiquement

#Le DFI est encodre trés strictement par la loi de bioéthique. |l
st uniguement autorise si un couple a un risgue élevé (environ

25 0 50 % de transmettre une maladie grave et incurable & sa
descendance,

Phetographie du prélévement d'une cellule d'embryon
obtenu par FIV afin de réaliser un dépistage génétique
de lo mucoviscidose. Seuls les embryans non parteurs
des mutotions recherchées seront réimplantés,

# Lors d'une consultation de conseil génétique, on commence par
etudier les arbres généalogiques familioux afin d'identifier s'il
existe un risgue pour le couple d'avair un enfant malade. i ce

risque existe, on peut recourir @ un dépistage génétique chez les
membres du couple,

# Lo mucoviscidose est une malodie monagénique récessive (il
faut posséder deux olléles mutes pour étre malade).

& Un individu qui posséde un olléle normal et un alléle muté est
porteur sain. Un individu pris ou hasard dons lo population o
une chance sur 30 d'&tre porteur sain.

() ] individus sains (femme et hamme)
Arbre généalogique de la jeune femme. (L @ BB rdividus malades {femme et homme)

Depistage par électrophorese d’ADN } i
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L'ADN de l'individu est découpe.
Les fragments obtl_tenus sont déposés Biomiiart
<ur un gel et soumis & un champ electrique. de Foliele
Les fragments d'ADN vont alors migrer O
dans le gel, d'outant plus loin que leur taille Frogment
est petite. :_fu::[‘** -

8 Principe du dépistoge por électrophorése d'ADN
et résultats chez ce couple du dépistoge de la mutation
FS08del responsable de la mucoviscidose.
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de porteurs sains.

Dans ce toblegu, on représente toutes les possibilités
de fécondotion entre les gametes des porents.
Notations : m : ollele muté © m+ : glléle normal ;

S eenotype des cellules-ceufs potentielies : (ollelel //ollede 2 3
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l Modéle moléculaire du domaine NBD1 d'une protéine CFTR d'un Individu sain (4 gouche)
et d’un individu malode (o droite). En bleu, I'acide ominé Phe SO8.

'} Cople d'é&cran de la comparaison
X g 1521 530 de o séquence de I'alléle CFTR
P normal et muté avec le logiciel
Anagéne. Le géne CFTR. localisé
sur o paire de chromosomes 7, permet

BGTBTITEE . o\ nehése de o protéine CFTR. Le

4l == 1 curseur repdre le premier des deux

: seuls codons touchés par lo mutation,
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