Exercices supplémentaires de génétique
1. Vous rencontrez une femme petite, sans caractères sexuels secondaires développés et qui vous dit être stérile. Quelle est l'aneuploïdie (aberration chromosomique) dont elle est atteinte?

Elle a une monosomie du chromosome X ou elle est XO ou elle est atteinte du Syndrome de Turner.
2. Une femme porteuse de l'allèle du daltonisme (une maladie récessive liée au sexe) rencontre un homme ayant une vision normale. Quelle est la probabilité que leur famille soit composée d'une fille porteuse saine ET d'un garçon daltonien?

C'est un croisement XDY avec XDXd.
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Il y a une chance sur quatre qu'un enfant à naître soit un garçon daltonien et une chance sur quatre que ce soit une fille saine porteuse. ¼ x ¼ = 1/16
3. Un homme de groupe sanguin O épouse une femme de groupe AB (le gène du système ABO est sur un autosome). Quels sont les génotypes possibles pour l'enfant à naître et quelles sont les probabilités d'apparition de ces génotypes?

L'homme est ii et la femme est IAIB.
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Les génotypes possibles sont IA i à 50% et IB i à 50%.
4. Pourquoi un embryon XX, et donc sans chromosome Y, va-t-il être féminisé?

Absence de testostérone.
5. Un homme et une femme achondroplasiques (une maladie héréditaire autosomique dominante) se rencontrent. Quels sont les phénotypes possibles du zygote créé ainsi que la probabilité associée à chacun de ces phénotypes?

L'homme est Aa et la femme également (AA = mort au stade fœtal). 
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50% achondroplasique, 25% sain, 25% mort au stade fœtal.
6. Donnez deux effets possibles du syndrome de l'alcoolisme fœtal chez un enfant.

Petite tête (microcéphalie), déficience mentale, croissance anormale.
7. Une femme saine, mais dont le père était albinos (maladie autosomique récessive) rencontre un homme albinos. Quels sont les phénotypes possibles de l'enfant à naître ainsi que leurs probabilités respectives?

Femme Aa et homme aa.
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50% albinos et 50% normal.
8. Un homme hémophile (maladie récessive liée au sexe) rencontre une femme saine non porteuse. Quelle est la probabilité que s'ils ont une fille, celle-ci soit hémophile?
Homme XhY et femme XHXH.
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Si on regarde l'échiquier de Punnett, le seul phénotype possible pour une fille est porteuse saine (car le seul génotype est hétérozygote). La probabilité d'avoir une fille hémophile est donc de 0.
9. La fibrose kystique est une maladie autosomique récessive caractérisée surtout par une insuffisance pancréatique et une accumulation de mucus dans les voies respiratoires. 

                                                                                               









































































a) Déterminez, d'après la figure suivante, si la fibrose kystique dépend d'une gène autosomique dominant ou récessif (noir= phénotype de fibrose).

D'après le fait que la fille issue du mariage en haut à gauche soit atteinte alors que ses parents ne le sont pas, on déduit que le gène est récessif (les parents en question sont hétérozygotes).

b) Indiquez tous les génotypes possibles sous les phénotypes représentés sur la figure.

Si on pose F comme étant l'allèle dominant de la normalité et f comme étant l'allèle récessif de la maladie, on a, de gauche à droite:

Première ligne:

Femme 1: Ff
Homme 2: Ff

Femme 3: Ff ou (si l'homme 4 n'est pas FF) FF

Homme 4: Ff ou (si la femme 3 n'est pas FF) FF

Deuxième ligne:

Femme 5: FF ou Ff
Femme 6: FF ou Ff

Femme 7: ff

Homme 8: Ff

Femme 9: FF ou Ff

Homme 10: FF ou Ff

Troisième ligne: 

Femme 11: Ff

Homme 12: Ff

Homme 13: ff

c) Comment se fait-il que deux parents tout à fait normaux aient un enfant souffrant de fibrose kystique? Indiquez les génotypes de ces deux parents.

Le gène est récessif et un seul allèle normal (dominant) suffit à produire assez de protéines pour que le phénotype soit normal. Génotype des deux parents: les deux sont hétérozygotes (Ff).

d) Quelle est la probabilité en pourcentage (%) pour ces deux parents d'avoir un enfant souffrant de cette maladie?

Chaque parent a 50% de chances de transmettre l'allèle récessif f. ½ x ½ = ¼.

Ou échiquier de Punnett: 
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10. Le daltonisme est une anomalie récessive liée au sexe.

a) Si un garçon est daltonien, qui est responsable, le père ou la mère?

Si un garçon est daltonien, sa mère est "responsable" puisqu'elle lui a donné son X alors que son père lui a donné son Y (le daltonisme est une affection liée au chromosome X). 

b) À qui incombe la responsabilité dans le cas des filles daltoniennes?

Dans le cas d'une fille daltonienne, la responsabilité incombe à un père daltonien (qui a l'allèle récessif sur son seul X) et à une mère transmettrice saine (XDXd) ou daltonienne (XdXd).

c) Pour quelle raison y a-t-il si peu de filles daltoniennes?

Il y a peu de filles daltoniennes car il y a peu de chances qu'un père daltonien et une mère transmettrice saine ou daltonienne se rencontrent, vu la rareté de l'allèle récessif causant le daltonisme (il faut absolument qu'une fille ait deux fois l'allèle récessif pour être atteinte, alors qu'il n'en faut qu'un pour un garçon).

d) Si on marie une femme porteuse, mais normale à un homme normal, quelles sont les probabilités d'avoir:

- un fils daltonien?

- une fille daltonienne?

- un garçon et une fille daltoniens si ce couple a deux enfants?
Mère porteuse normale: XDXd, père normal: XDY.
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Fils daltonien: probabilité de 25% des enfants, 50% des garçons.

Fille daltonienne: probabilité de 0.

Garçon et fille daltoniens: 25% x 0 = 0.

11. L'hémophilie est une maladie héréditaire dépendant d'un gène lié au chromosome sexuel X. Un individu hémophile ne peut fabriquer le facteur VIII, un des nombreux facteurs importants dans le mécanisme de la coagulation. Il peut donc, s'il n'est pas traité, perdre beaucoup de sang par une toute petite blessure.

a) Déterminez les génotypes des individus suivants à partir des phénotypes illustrés (noir= hémophile).

b) Comment se fait-il qu'il soit plus probable de rencontrer des hommes hémophiles plutôt que des femmes hémophiles? Expliquez votre réponse en donnant les génotypes des parents impliqués dans chacun des deux cas.






a) Génotypes:

Homme 1: XHY

Femme 2: XHXh
Homme 3: XhY

Femme 4: XHXh
Femme 5: XHXh
Homme 6: XHY

Femme 7: XhXh
Femme 8: XHXh
Homme 9: XHY

Homme 10: XhY

Homme 11: XHY
(De gauche à droite à partir de la première ligne.)
b) Tout homme qui reçoit de la mère l'allèle récessif exprimera le caractère correspondant, alors que seule une femme homozygote récessive manifestera le phénotype dans le cas d'un caractère lié au sexe dû à un allèle récessif.

Homme hémophile: père XHY ou XhY et mère XHXh ou XhXh, mais pas XHXH

Femme hémophile: père XhY et mère XHXh ou XhXh, mais pas XHXH
12. Génération I: un homme de groupe sanguin A épouse une femme de groupe sanguin B. Ils ont 3 enfants:

Génération II: une fille de groupe A, un garçon de groupe A, une fille de groupe B.

Cette fille de groupe B épouse un homme de groupe A. Ils ont trois enfants:

Génération III: une fille de groupe AB, un garçon de de groupe A, un garçon de groupe B.

La fille de groupe AB épouse un homme de groupe B. Ils ont trois enfants:

Génération IV: une fille de groupe A, un garçon de groupe B, un garçon de groupe AB.

Le garçon de groupe B de la génération III épouse une femme de groupe B également. Ils ont trois enfants (gén. IV également): deux filles de groupe B et une autre fille de groupe O.

Faites le lignage de famille (pedigree) des quatre générations en utilisant les symboles appropriés pour représenter les mâles et les femelles, et indiquez le (ou les) génotype probable de chaque individu.   
 











Génotypes, de gauche à droite:

Première ligne: IAi, IBi

Deuxième ligne: IAi, IAi, IBi, IAi

Troisième ligne: IBi, IAIB, IAi, IBi, IBi

Quatrième ligne: IAi, IBIB ou IBi, IAIB, IBIB ou IBi, IBIB ou IBi, ii

13. La grand-mère maternelle d'un homme a une vision normale. Le grand-père maternel de ce même homme était daltonien. Sa mère est daltonienne et son père est normal du point de vue de la vision (le daltonisme est une maladie récessive liée au sexe).

a) Quels sont les génotypes des deux grands-parents et des parents mentionnés?

b) Quel type de vision l'homme en question a-t-il?

c) Quel type de vision ont ses sœurs?       
 

a) Grand-père paternel: XdY

Grand-mère maternelle: XDXd (hétérozygote)

Mère XdXd (homozygote récessive)

Père XDY

b) L'homme en question reçoit le Y de son père et Xd de sa mère; par conséquent, il est XdY et donc daltonien.

c) Ses sœurs reçoivent un XD normal de leur père et un Xd de leur mère. Elles ont une vision normale, mais sont porteuses saines.
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