Document 1 : la mucoviscidose, une maladie génétique

La mus:gwsadose (maladie des mucus visqueux) est une maladie exclusivement d’origine génétique qui provoque de
rares lésions pulmonaires.

Voies aériennes

» Obstruction des bronches.
v Infections bactériennes

chroniques qui détruisent
fe tissu pulmonaire.

Vue des bronches en coupe

» Anomalie de la sécrétion
de |a bile (impliquée dans

la digestion des graisses)

chez 5% des malades.

Pancréas
» Anomalie de la sécrétion
d'enzymes digestives
essentielles chez 85%
des malades.

) Tractus génital
| » Absence de canaux
déférents chez 95% des

hommes.

» Présence d'un bouchon
mugqueux au niveau du col
de l'utérus chez certaines
femmes.

A Les principaux organes touchés par la mucoviscidose. Les troubles liés a la mucoviscidose ont pour origine
la sécrétion d'un mucus trop épais qui obstrue progressivement les canaux de certains organes.

Poumon droft détrult por des infections
‘bactériennes répétées, 1

g |RM d’un patient otteint de mucoviscidese, coupe rodiale.
De ngmhreux organes sont touches, mais 'importance de I'otteinte
respiratoire détermine lo gravité de lo malodie.

Observation ou MEB de bactéries
se développant dans du mucus.

Celluies épithéliales cifiées :
elles sécrétent des ions -

qui fluldifient le mucis

et le battement des cils permet
I'évocuation du mucus,

donc des microorganismes,
vers la gorge.

LUMIERE
> des voles
raspimtoires

Mucus = subistance fluide
qui piege les poussidros
ot les microorganismes

de t'air inhalé.

Callule productrice
da mucus

> MUQUEUSE

tissu conjonctif

La s_ecrétiurl et le rile du mucus au niveau d'un épithélium respirotoire sain (observation ou MEB),
Chez les malodes, le mucus 25t anormalement visqueux.



JUSTIFIER l'origine génétique de la maladie e
imtrocelulaires
NBD2

Dbservation en microscople & fluorescence de cellules épithéliales ciliges.
LY. es protéines CFTF

(imoge A

FTR, implaonteas

Modéle moléculaire de lo protéine CFTR normale u

ovec locallsation de I'acide aminé Phe508.
508 est indispensable
ormotion de lo protéine

Il @ &té montrd gue I'acide aminég P

3 une bonne cor



