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UN DE NOUS

o® ﬁ:{&

La procréation

Ll

Objectifs viseés : -
Déterminer les conditions de la fgfg@dation et décrire
ses étapes et indiquer ses conséquen

Connaitre les premiers stades 2veloppement
embryonnaire.

Analyser des documents variés relatifs a la ¢ @eption et
aux nouvelles techniques de procréation.

Expliquer le mode d'action de la pilule combinée.

Enumérer quelques formes de stérilité chez 'lHomme
Expliquer la technique adoptée dans la procréat
médicalement assistée (cas de la FIVETE).

Etre conscient de l'importance des régles d'hygiéne de la
grossesse dans la prévention des maladies congénitales.
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texte 1:
Tous les étres vivants se reproduisent. La reproduction permet le maintien de I'espéce. L'étre
futur provient de la fécondation du gaméte femelle ou ovocyte Il par le gaméte male ou
spermatozoide. Nous venons de voir que toutes les étapes de la fonction de procréation sont
régulées par des hormones. La connaissance de ces mécanismes de régulation ont permis
aux chercheurs de concevoir des techniques d’intervention sur la procréation, visant a
empécher ou, au contraire, a favoriser la grossesse... L'Homme est donc capable de maitriser
sa procréation.

xte 2 :
hez les sportives de haut niveau, I'entrainement intensif et le stress provoqué par la
co ition entrainent la sécrétion d'endomorphines qui perturbent les mécanismes

rmonaux nécessaires a la fertilité.
texé
Qutri ort intensif, l'infertilité peut avoir plusieurs causes. Les facteurs de risque connus
compre &bagisme, le stress et I'alcool. Le fait d’étre en surpoids ou trop maigre peut

aussi jouer 0
QO
@ Comment ffle la procréation ? et comment la maitriser ?

awig|qold

Compléter la carte cognitive suivante ﬂ\ie;expressions se rapportant a la fécondation

Q)

chez I'espéce humaine.
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Vérification-consolidation des prérequis

I- Pour chacun des items suivants, relever la (ou les) réponse(s) correcte(s).
1- La production des cellules reproductrices :
a- commence a la puberté chez 'homme et la femme,
b- est cyclique chez la femme,
@c est continue chez 'homme et la femme,

d re toute la vie chez I'hnomme et la femme.

P 2- ffa perméabilité du col utérin aux spermatozoides est :
(?\ a- @ tinue lors du cycle menstruel

- b- rtante au début du cycle menstruel

8 c- indé te de l'activité ovarienne

C d- maxi au milieu du cycle menstruel

;.

3- Alintérieur de ig#s génitales féminines :
a- le spermatogs rd son pouvoir fécondant
b- le spermatozo'lze iere son pouvoir fécondant
c- le spermatozo'fde@ Ace contre courant tubaire

d- Il'ovule ne survit que 12 3 s'il n'est pas fécondé

4- La partie du spermatozo tenant des enzymes permettant de percer
I'ovule s'appelle:
a- flagelle /‘

A
b- acrosome @

c- piéce intermédiaire

d- centriole proximal @
o

I1- Les schémas 1 et 2 représentent des structures sc ﬁges d’'un spermatozoide et
d'un massif cellulaire renfermant I'ovocyte 11 au moment de*foyeigtion.

Schéma 1 Schéma 2 @

1) Annoter les documents 1, 2
2) Préciser leurs caractéristiques cytoplasmiques et nucléaires en rapport avec leurs A
fonctions.
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LA FECONDATION ET LES PREMIERES ETAPES DU
DEVELOPPEMENT EMBRYONNAIRE :

1.1. LES ETAPES DE LA FECONDATION

Activité 1 : Identifier les
différentes étapes de la

ndation in vivo
%ent 1 représente les
différentes é

étapes qui emmenent un
sper @ '|'fe a féconder un ovocytell.

Fécondation

Ovulation

Glaire cervicale

S9UNIPY

Vagin

O —> Migration ovocyte
/‘ —> Migration
O/’ spermatozoides
<9 Document 1
=" | 1- Repérer sur le document 1 le l(:‘&écondation.

(%) 2- Expliquer comment chacun de §atteint le lieu de fécondation

Les figures a, b et ¢ du document 2 représer@\ schéma détaillé de la rencontre
ovocyte-spermatozoides dans la trompe.

: ; @6’

A
A\ 4

-

()
/®
Y ——— e

Document 2

\
W,
T

Taches | 3- Identifier les éléments X et Y et les structures désignées par les numéros 1, 2, 3 et 4.
4- Décrire les interactions entre les deux gamétes et indiquer leurs conséquences.
5- Proposer un titre a chacune des figures a, b et c.
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SPUNIPY

La réaction corticale : un obstacle a la polyspermie

La figure a du document 3 représente un détail des événements se déclenchant au niveau
de la zone de fusion avant de gagner toute la membrane cytoplasmique de I'ovocyte
en quelques dizaines de secondes. La figure b représente les transformations cytologiques

de l'ovocyte fécondé.
Zone peIIucidjy

$ Membrane de 5 .‘
pz . S

fécondation

Membrane Zone
ovocy pellucide E§pace
périvitellin
¥ Vésicules
corticales

Couche
hyaline

& Membrane de fécondation
%cument 3 Figure b

Y
6- Exploiter les données de la fi@ in de décrire les transformations cytologiques
) subies par I'ovocyte Il suite a I'entré spermatozoide dans son cytoplasme.
- 7- Comparer |'aspect de I'ovocyte Il e i fécondation a celui de I'ovocyte

fécondé représentés par la figure b. A‘
8- Exploiter les données des deux figures a ur expliquer comment I'ovocyte

empéche I'entrée d’autres spermatozoides d plasme.
Les schémas A, B et C du document 4 représentent la ion des transformations
nucléaires qui se déclenchent au niveau de la zone encad ite a la pénétration du
spermatozoide dans le cytoplasme ovocytaire.

Document 4
Taches 9- Proposer un titre a chacun des schémas A, B et C
N 10- Indiquer les conséquences de ces transformations nucléaires.
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Les figures D, E, F et G du document 5 représentent la suite des étapes de la fécondation.

Taches

a1
Document 5 E-
1 mer les structures désignées par les numéros 1, 2 et 3. =4
1 oposer un titre pour chacune des figures D, E, F et G. (0}
13- Inté gutes les données précédentes afin de : w
a- Dé I.x@condation chez 'espéce humaine.
b- Détermi étapes et les conséquences de la fécondation chez I'espéce
humaine ,:,

1.2. LES CONDITIGNGDE LA FECONDATION

Activité 2 : Préciser I'état des voies génitales favorables a la fécondation

Le document 6 est une radiographie deslappareil reproducteur d’'une femme fertile
(document 6.a) qui a donné des enfant§ ewdune femme stérile (6.b) qui n’a pas donné
d'enfants aprés quelques années de mariage .

Taches

Document 6

<

1- Comparer I'aspect de I'appareil reproducteur de la femme stérile (doc 6.b) &
celui de la femme fertile (doc 6.a).

2- Formuler une hypothése sur 'origine probable de cette forme de stérilité féminine.
3- En déduire alors une condition nécessaire a la fécondation chez la femme.

Les documents 6.c et 6.d représentent respectivement des schémas de I'appareil
reproducteur d’'un homme fertile (qui a donné des enfants) et d’'un homme stérile (qui n’a
pas donné d'enfants aprés quelques années de mariage).
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SPUNIPY

Document 6.d

Document 6.c
Taches omparer I'aspect des voies génitales chez les deux hommes (stérile et fertile).

P 5- Fo une hypothese sur l'origine de cette stérilité masculine.
S 6- En }alors une condition nécessaire a la fécondation.

.
Activité 3 : Connaitre les res d’un sperme normal
Messieurs X et Y, &agés resp Went de 30 et 27 ans, ne parviennent pas a avoir un
enfant et ce malgrée de ultiples tentatives depuis plus de 2 ans.

lls decident de consulter un médecig” afin _de comprendre et de remédier a cette
« infertilité ». Le médecin spécialiste con@)ropose aux messieurs de réaliser chacun un
spermogramme dont les résultats sont re ’@ﬁs par le document 7.
Paramétres permogramme normal (témoin)
Volume N4 3ml
pH /] 7.3
Viscosité I = Normale
Nombre de spermatozoides /ml de sperme 96.10°
Mobilité des apres 1h 52%
spermatozoides | aprés 4 h 429
Formes atypiques
Anomalies au | S0 2 et 149
niveau de la piéce intermédiaire 15%
du flagelle 10 %
Document 7 < i
Spermatozoide mutant a deux flagelles Spermatozoide mutant a deux tét
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HOSPCES CVILS DE LYON

Paviion L (sous-sol)

essinr J-T CZYBA Demandé par le Docteur: ™

W QD;’IO !ull]ﬂ)lé eu

tais diect
. S’O“b " "

1 M
"

L 4

SOUAR HOPITAL EDOUARD-HERRIOT
HOPITAL EDOUARD-HERRIOT SPERMOGRAMME T SPERMOGRAMME
y 69374 LYON CEDEX 2 . Té mntm\:%mﬂ:;\ .
. ”;ﬁ—"“-'—aé’”'&i;;f Monsieur ¥ LABORATOIRE BF 8.0L0GIE Monsiewr X
DE LA REPRODUCTION DE LA REPRODUCTION -
o Ne e _— . i —_—

viscoste: N NUMERATION (x 10%/mi) voume B el Viscosae A NUMERATION {x 10°/mi)
2]9 spermalnzoiges pH 8 0, 4 spermatozoides
0 leucocytes leucocytes
WE DE WILLIAMS {éosine-migrosine) 0 celiues germnales TEST DE WILLIAMS (éosine-nigrosing) celules germinales
spermatozoides mors O  autres cetiules — % de spermalozoides mons autres caiules

: 2070 12
..O_{)‘U'q 7—0 $ % "
CONCLUSIONS o6 w . e O.trei te co:ucwsmgu %0 6 wobBuse
(o DpLs e wy poulou , Aty
28 (onQinT ﬂ Owlune choute d'fhe {etomdouc.

HOSPCES CIVILS DE LYON

Paviien |, {3203 -s0l)
Protesseur J © CZYBA

—_—

Demande par te Docteur

MOBILITE - VITALITE

preceuce de Quolques spz wobnle,

1. Comparer cha
afin de justifier I'avi
2. Déterminer les car

decin.

istiﬁues
Activité 4 : Expliquer en quoi cons
Le document 8 montre certaines transfor

sa migration dans les voies génitales (mas

deux spermogrammes a celui du spermogramme témoin

d'un sperme fécondant.
L
a capacitation des spermatozoides.
ubies par le spermatozoide au cours de
éminine).

S9UNIPY

Tubes rEpididyme ﬁ Cavité utérine et trompes
séminiféres Téte Queue
A S
A
_— > > 4§—>
+ Sérum + Glaire cérvicale
séminal et sécrétion
la trompe
Spz non Spz Spz non Spz non Spz capac%
fécondants fécondants fécondants fécondants et fécondants
Maturation des spermatozoides dans les voies génitales

1- Décrire les modifications subies par le spermatozoide aux différents niveaux.

2- Déterminer le lieu d’acquisition du pouvoir fécondant. En quoi consiste ce dernier ?

3- Déterminer le lieu d’acquisition de la capacitation des spermatozoides. En quoi
consiste-t-elle ?
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Activité 5 : Repérer la période du cycle favorable a la fécondation
- Les spermatozoides peuvent rester mobiles dans les voies génitales féminines (trompes de
Fallope, col utérin) jusqu'a 5 jours aprés un rapport sexuel. Leur pouvoir fécondant ne persiste
cependant que 48 heures en moyenne.
Il faut moins de 7 heures a l'ovocyte Il tout juste ovulé pour parcourir la distance de l'ovaire a
I'ampoule tubaire (lieu de la fécondation normale). Arrivé dans la trompe, cet ovocyte demeure
s I'ampoule tubaire environ 72 heures. Le pouvoir fécondant de I'ovule n'y excede cependant
is 24 heures.
8e des spermatozoides pour la fécondation est un facteur modulable par le couple lui-
e i:l choisit quand ont lieu les rapports sexuels avec éjaculation des spermatozoides dans

enitales féminines.
s I'ovocyte pour la fécondation est un facteur non modulable. Il dépend uniquement

'ovulation.
Document 9

1- Exp@es données du document 9 afin de compléter le tableau suivant :

Spermatozoides Ovocyte I Total pour le
couple/cycle

les v
- L'ar
de la dat

2- Préciser, dan © sexuel, la période de fécondation.

Activité 6 : Indiquer I'aspect I?‘aire cervicale propice a la fécondation

LS
Les glandes de I'endométre du col de I'u ér@rétent un liquide visqueux, la glaire, constitué de
filaments de nature protéique. Celle-ci s rofondes modifications au cours du cycle
menstruel.

Le document 10 renseigne sur la densité de la trame@ore de filets par unité de volume) et la
dimension des mailles de la glaire cervicale au cours ﬁ

Jours du Régles Période ovulatoire
cycle 1° 5 | 7 10° 13 14 21%-22°| 24 |26%28°
5
Densité 4
dela 3
glaire 5
1
Dimension
des mailles [0,5-50,5 | 23,5 | 3,5>4 | 46 8->12 6>4 | 425 |2,5>1,5 [1,5>1 \5
(en pm)
Document 10
Taches - Décrire les modifications subies par la glaire cervicale au cours d’un cycle menstruel.
N - Déterminer la période pendant laquelle la probabilité de fécondation est la plus élevée.

- Déduire alors les caractéristiques de la glaire cervicale au cours de cette période.
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2. LES PREMIERES ETAPES DU DEVELOPPEMENT EMBRYONNAIRE
2.1. LA SEGMENTATION

Activité 7 : Décrire les premiéres étapes embryonnaires
Le document 11 représente I'évolution du zygote dans les voies génitales de la femme

dans les 5 jours qui suivent la fécondation.

- — —g e ee——— - = = "
- F— O - -~ E

llllllllllllllllllll

/\ Document 11

s ) *

Tach , o g q q 5 Pe Z

- Décrire I'ense edffransformations subies par I'ceuf fécondé ou zygote dans
S son voyage dans la Wepuis la caryogamie jusqu’a le jour 5 aprés fécondation.

/“

Activité 8 : Formation du trophoblaste @
Le document 12 représente les premleres de la grossesse en décrivant les

modifications de I'embryon dés son arrivée au n la cavité utérine.
Trophoblaste

S9UNIPY

2.2. LA NIDATION :

aJjowopug

Ebauche du placenta formé par
- la fusion de plusieurs cellules
tissus embryonnaires

[ tissus maternels

Jour 9

Document 12
1- Rappeler I'aspect de la muqueuse utérine et le rythme de I'activité musculaire du

myomeétre, 7 jours aprées l'ovulation.
N 2- Décrire 'ensemble des transformations subies par 'embryon dés son arrivée au

niveau de la cavité utérine 7 jours apres la fécondation.
3- Proposer une explication a 'implantation de 'embryon dans 'endomeétre.
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Constats :

- Cultivées dans un milieu de culture approprié, les cellules du trophoblaste sécrétent

I’'hormone chorionique gonadotrophine (HCG).

- L’injection intraveineuse de HCG rendue radioactive a une femelle de singe gestante
(dont l'activité sexuelle est analogue a celle de la femme) montre que la radioactivité est
localisée au niveau des cellules lutéales du corps jaune.

document 13 représente I'évolution des taux sanguins de HCG, des cestrogénes et de
ogestérone durant une période de 112 jours chez une femme enceinte.

Cycle non
fécondant

100 +

taux des hormonesng/mL

Cycle fécondant

SPUNIPY

1 régles

Taches

5- Résumer

de la grossesse.

6- Déduire alors l'origine du bl

de la grossesse.

4- Indiquer I’origine/g

interactions hormonales qui
r% le ﬁomplexe hypothalamo-hypophysaire au début

c@&:

les
(trophoblaste), I'ovaire, l'uté

A

jours

- r
28regles 49

2.3. LE PLACENTA ; STRUC

Activité 9: Le placenta; une annexe dédiée

Document 13
G, ses cellules-cibles et son effet physiologique.

T

1
112

s’établissent entre I'embryon

ycle ovarien et la disparition des regles lors

ROLES

Amnios
Liquide amniotique

Placenta

Pour se développer, 'embryon puis le foetus a
besoin d’O, et de nutriments. De méme, il doit
rejeter ses déchets (CO,, urée...). Sa mere va
lui apporter tout ce dont il a besoin et va
assurer le rejet de ses déchets.

Le document 14 montre I'emplacement du
foetus a l'intérieur de l'utérus de sa mere.

Mere

Nouvel individu

Document 14

Taches

1- Préciser, en justifiant la réponse, la structure d’échanges mere-foetus.
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Le document 15 représente un schéma détaillé de cette structure d’échanges mére-foetus

@/\

Placenta

Villosités choriales
Artére foetale

Veine feetale

Poche remplie de sang maternel

\\_) Substances puisées
du sang maternel

*—___Cordon

ombilical

du foetus 9 Tissus feetaux

Oaternelle
Veine msgell

*— Liquide amniotique

"

Document 15

2- Préciser I'origine du plac%
3- Décrire sa structure.

Quelques caractéristiques’du placenta

SOUNIPY

LY
4- Expliquer comment les éch@(ﬁre-foetus s’effectuent a travers cette structure.

Le placenta est un disque qui pése a la fin de la grossesse, on_1/6 du poids du nouveau-né. I
représente une surface de 10 a 14 m® et contient un réseau s capillaire de 50 Km. Le débit
sanguin maternel est évalué a 500 mL/min”. Le sang foetal € & maternel ne sont séparés

que par une membrane trés fine de 2 a 6 ym.

d’'une surface d’échanges adaptée.

5- Dégager les indices qui prouvent que le placenta posséd@s les propriétés

6- Indiquer par des fleches dans le tableau suivant les échanges s@les de
s’effectuer entre le sang fcetal et le sang maternel a travers le placen

Sang maternel Sang ficet
- Nutriments (glucose, AA, AG, eaux, sels minéraux, - Urée A

vitamines...)

Placenta

-0,
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O}

Activité 9 : Déterminer la fonction endocrine du placenta

Le document 16 représente I'évolution des taux sanguins des ocestrogénes, de la
progestérone et de la HCG durant une période de 270 jours chez une femme en

grossesse.
Taux des hormone (UA)

100

.
o
.
o
.
.
.
S
S
.
.
.
.
.t
.
.
.
.
ws®
ws®
.
Py
s

.

LAY
.

o 0y

e \

\:
(Estrogénes
‘;

1
---=Temps

1
84 112
Document 16

Reégles

évolution orps jaune.
- 2- Proposer ese sur l'origine de la synthés

progestérone au-delafdu jour 112 depuis la nidation.
3- Dégager alors le rdle‘endocrinien du placenta.

4

hypothalamo-hypophysaire

Activité 10 : Déterminer le réle prot u placenta

- La femme enceinte et le futur nouveau-né
métabolique. A l'exception de grosses moléc

drogues ...) par la mere ainsi que certains microbe rsent

270

1- Décri e/év'ﬁtion du taux sanguin de HCG et les conséquences de cette

e des cestrogenes et de

Faire un schéma récaar%t les interactions hormonales entre placenta, axe
s . . \ . .
rus, trois mois apres la nidation.

idaires sur les plans physiologique et
me I'héparine et l'insuline, tout

le placenta et peuvent

médicament administré et plusieurs produits corg‘iés (colorants, nicotine, alcool,

avoir des répercussions immédiates ou lointaines sur l'e
né.

n,

endocytose et conférer une immunité au foetus.

- Du point de vue immunologique, le foetus est qualifié comme un

proviennent pour moitié du pere et pour moitié de la mere.

le foetus et le nouveau-

- Dés le troisieme mois de grossesse, les anticorps de Ie&e peuvent passer par

dont les genes
L che placentaire

(trophoblaste) n’exprime pas ou exprime trés peu de molécules HLA.

Taches
@ s’effectuer entre le sang feetal et le sang maternel

Sang maternel

=

Nicotine

Alcool

Certains médicaments
Drogues

Certains germes pathogenes
Anticorps

Placenta

1- Indiquer par des fleches le sens des échanges susceptibles de

atravers le p

Sang feeta A

2- Expliquer comment se fait la tolérance du foetus par sa mere.

3- Dégager le role protecteur du placenta.
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3. LA MAITRISE DE LA PROCREATION
3.1. LAPROCREATION MEDICALEMENT ASSISTEE (PMA) :
EXEMPLE LA FIVETE (FIV)

- L’activité physique libere dans le sang l'adrénaline et la noradrénaline, sources de
bien-étre, qui déclenchent la sécrétion d’endorphines (drogues naturelles), lesquelles
freinent la sécrétion des hormones stimulant les ovaires. Le stress, souvent présent
chez les sportives, et le phénomeéne de carence alimentaire énergétique représentent

ne source possible d’irrégularités des regles, voire de larrét de celles-ci
ameénorrhée). Ces sportives peuvent étre vectrices d’infertilité par trouble de
lgvulation.

- n isie I'infertilité touche 15% des couples en age de procréer.

- En on estime a quatre milles cinqg cents le nombre des tentatives de PMA.

ique
1% insémination avec Naissance du 1% bébé éprouvette

le sperme d’u@ par FIVETE Louise BROWN

S9UNIPY

1988

Naissance du 1% bébé

éprouvette en Tunisie

Activité 11 : Reconnaitre quelqu!s fuses de stérilités masculine et féminine
Le document 17 récapitule les organes impl s dans la fonction de reproduction humaine

Qualité dil’endométre
[Stérilité..................

R e S

4 1}3 Présence d’anticorps

™ 2
: bﬁ%—anti-sperm‘atozoi’des

[Stérilité..................

Qualité della alaire

[Stérilité........ceen....s |

Anovuﬂation
[Stérilité..................

Stérilitésécrétoire

Document 17
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Taches 1- Compléter le document par les expressions suivantes :

o™ probleme de fabrication des gametes, anomalies de la glaire, probleme
de canalisation, anomalies de l'ovulation, problemes hormonaux, anomalies
immunologiques, anomalie de 'endometre.

2- Proposer des solutions pour corriger ces troubles de fertilité.

Activité 12 : Identifier les étapes de la technique de FIVETE
e document 18 récapitule I'ensemble des pratiques cliniques et biologiques utilisées
S |la procréation in vitro.

©

WT 76]._/ 8 T,
® ®@ ©

avan ois

Etapes | Intervention ‘équipe médicale

Examens bactériofogiqués et programmation du traitement
2 par injection GnRH ou de son analogue

Stimulation ovarienne §utveillée par injection FSH ou de son analogue

Déclenchement de I'ovulatio r injection HCG ou de LH

Ponction des ovaires et reclieil@mSperme et capacitation des spermatozoides

Fécondation « in vitro »des ov et culture in vitro

Transfert des embryons dans la ¢

Préparation de la grossesse par inj

009000000 e

Test de grossesse
Document 18 : Etapes de E_
Taches Les couples, candidats a une FIVETE, se de% I'efficacité du traitement

hormonal qui accompagne cette intervention médic posent a, ce sujet, trois

S questions de maniére récurrente :
1. Pourquoi est-il nécessaire de bloquer le fonctionnem@ ‘hypophyse ?
2. Comment expliquer le développement de plusieurs follic e& moins trois et
souvent une dizaine) lors de la stimulation alors que générale un follicule

parvient a maturité.
3. A quoi sert l'injection de HCG en fin du traitement ?

Activité 13 : Comprendre le principe de la fécondation in vitro

Complexe a mettre au point, le principe de la FIV peut en théorie paraitre simple puisqu'il
consiste a recréer en laboratoire (in vitro) ce qui se passe normalement au moment de la
fécondation dans les trompes de la femme (in vivo). Il peut se résumer en quelques
étapes comme le montre le document 19.
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\. Micro-injection

O si nécessaire
O O O d
Taches
Décrire Iesnumérotées de 12 6.

3.2. LA CONT } ION HORMONALE

3.2.1. APERCU HISTOR

Voici un texte montrant comm les (Grecs croyaient, il y a 2500 ans, maitriser la
procréation : -
« Afin que la femme ne congoive pas, il@dabord prendre garde de ne cohabiter avec
I'homme dans le temps favorable de la n, c'est-a-dire au debut ou a la fin des

S9UNIPY

menstrues. Quand au coit, dans ce temps- I Ia semence virile est éjectée, que la
femme retienne son souffle, afin que la semence it pas portée dans la cavité utérine et
sans tarder, elle se leve et qu’elle s’évertue a et qu elle se lave la vulve avec soin.
Pour empécher la conception, il convient d’oindre le col de miel ou d’huile de céedre ou
de céruse car de telles choses inertes barrent la ro r/ngentes ferment [lorifice
utérin avant le coit et ne permettent pas a la semence de dans la cavité utérine. »
&‘pre‘s Aspasie de Millet
3.2.2. LA CONTRACEPTION HORMONALE :
1 - Les pilules contraceptives : ?
Activité 14 : Connaitre le mode d’emploi de la pilule oestroprog

Pinkus aux USA. Tres rapidement, l'usage de ce type de contraception a ehvahiitout le
monde. Aujourd’hui, la pilule contraceptive devient le moyen de contrace lus
utilisé car il est le plus efficace (98- 99% d’efficacité), si elle est prise correctement. :

iV
C'est en 1954 qu'une méthode de contraception chimique a été mise a%ﬁegory

Document 20 : tablette de 21 comprimé
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Activité 15 : Préciser I'effet contraceptif de la pilule oestroprogestative.

Les pilules les plus fréqguemment utilisées contiennent des cestrogénes et de la
progestérone de synthése. La prise est continue pendant 21 jours puis arrét pendant 7
jours ce qui provoque la venue des regles.

Le document 21 représente I'aspect de la glaire cervicale, celui de 'endométre et un détalil
d’une portion d’'une coupe d’ovaire a des moments significatifs pour la conception.

Cycle sous pilules
contraceptives

Cycle normal

spect de la glaire
N arvicale au 14°™ jour du

‘a)

cy

opie électronique

epdometre au
24°™ jou le
(microscopie opti)

Détail d’'une portion d’u
coupe d’ovaire au 21°™°
jour du cycle

(microscopie optique x180)

— -
] D@\ nt 21
IS A partir d'une analyse compare s résultats obtenus, expliquer I'action

- contraceptive de la pilule oestropro sur 'ovaire et l'utérus.

Activité 16 : Comprendre le mode d’action de la piléile.oestroprogestative.
Des dosages hormonaux sont réalisés chez une fe @%mt un cycle normal et un
ob

cycle sous pilule. Le document 22 montre les résultats

Progestérone (ngxmL™) stradiol (pgxmL™)
Prise quotidienne d’une
30_ pilule normodosée
20
LLV I T e e O
T T T T T T T(J)
48 56 64
]
Hémorragie de privation c
FSH (UA)
40
20
— e "
T T T T T T T T T T T T T T T T T ) T(J)
0 8 16 24 32 40 48 56 64

Document 22: Concentration plasmatique d’hormones naturelles
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Taches Comparer les résultats de dosages hormonaux en vue de déduire le
% mode d'action de cette pilule contraceptive.

Activité 17 : Expliquer le déterminisme de la menstruation en cas de prise de pilules
contraceptive

Chez une jeune femme, on réalise quotidiennement des dosages plasmatiques
hormones de synthése au cours d'un cycle sexuel normal suivie de deux cycles

ssifs sous pilule combinée.

ltats de dosage de norgestrel (progestérone de synthése) sont représentés par le

8 : Prise de pilule Prise de pilule
7 1 .
6 1

5- :

4 - 1

3 -
0

SOUNIPY

I
0 | 1 1 | 1 I| R 1 T | = T T T 1 T R* T >
1.5 1015 20 25 1 ' 581015 20 25 1.5 10 15 20 25 17 5 Temps (jours)
R :régles R* : hémorragie %r‘ ion
D ent 23
Taches 2- Exploiter les données des documet et 23 pour expliquer le déterminisme des
- regles et des hémorragies de privation
a-au cours d’un cycle sans pilules /\
b-au cours d’un cycle sous pilules
o
gaches | Enintégrant les réponses aux :.7_.‘
g questions précédentes, '.g
=)
3- Expliquer I'effet contraceptif de ?o
la pilule combinée. ANTEHYPOPHYS °
€ Q)
4- Indiquer sur le schéma, I'effet T T +
de la prise de pilule a différents FSH LH Y
niveaux. i
OVAIRES
Croi g
roissance
. . = Corps jaune 8
folliculaire | | & =
o w
= z
— g E
/\ 2
- o
Estradiol Progestérone O
. o
Utérus -
Endomeétre| | Col utérin =
«—a
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4. L’HYGIENE DE LA REPRODUCTION

4.1. EFFETS DE LA TOXICOMANIE

Activité 18 : Les effets du tabagisme sur le déroulement de la grossesse
Le placenta laisse passer entre autres des substances nocives pour le développement du
foetus comme l'alcool, la nicotine ou certains médicaments mais aussi certains microbes

me le virus du sida ou de la rubéole.
emme enceinte doit donc étre trés vigilante sur son hygiéne de vie durant toute sa

s>se.
Femme non fumeuse Femme fumeuse

@ 1-20cig/j:1a2
>20cig/j : 2,5
3,4 Kg 1—20c.ig/.j 13,2 Kg
>20cig/j : 3,0 Kg
10% <200!g/1: :20%
>20cig/j : 35%
8,5% 17,7%
OO/O 80/0
Malformations Spi 0% 9%
congénitales Osseuses 2% 5%
Hydrocéphalie N 1% 6%
Mort du feetus ) 8% 16%

Do

24
p==_| Dégager a partir des données du documen ﬂ conséquences du tabagisme sur
>/ le déroulement de la grossesse . -

4.2. MOYENS DE PREVENTION : DES MESURES m’§NDRE

Activité 19 : Trier les activités sportives a pratiquer en périongro sesse
Pour les femmes a grossesse normale, le sport a de multiples avantages:contfdle du
poids, diminution de I'hypertension, réduction du risque de diabéte (insuline plus effigéice),
amélioration de la circulation sanguine et atténuation des problémes veineux et lesg|
lourdes». Sans compter qu’il accroit le bien-étre général. Néanmoins, La grossess
nombreuses répercussions sur I'organisme dont certaines peuvent géner I'entrainement’o
diminuer les performances comme le montre le document 25.
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L’anémie due a |la
grossesse diminue la

Maladresse

La prise de poids ainsi
que le dépassement du

Vomissement Problémes
Chez les articulaire

Les
perturbations

personnes qui y

capacité  d’endurance centre de gravit¢ di au sont sensibles,
des sportives, gonflement du ventre les nausées sont hormonales ont
notamment en altitude perturbent I'équilibre du évidemment un une influence
enne sportif. Le risque de chute probléme pour la sur le systeme
devient plus important et pratique ostéo-articulaire.
certains gestes sportifs réguliére du Le risque
} sont plus difficiles a sport d’entorses et de
réaliser mal des dos

o,
(/0

5

Compte tenu des données du document ci-dessus, rer@e tableau suivant :

Strictement
interdit

S9NIPY

entre de
ravité

Taches

fortement
recommandés

Sports

- La marche a pied

- le vélo

- la natation

- la gymnastique douce

- le ski

- sports de balles
collectives

- sports de combat

- la plongée sous-marine
avec bouteilles
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= ¥*
J— Bilan des connaissances

FECONDATION
S ETAPES DE LA FECONDATION :

migration du gaméte femelle
I'o@ Il est capté par le pavillon puis cheminé jusqu'a I'ampoule grace aux

co ions de la trompe et aux mouvements des cils vibratiles qui tapissent sa paroi.
==° 2.1.2. migkati -
Q - les sp oides rendus fécondants (capacitation) dans [I'épididyme par
=3 acquisition protéines membranaires leur permettant la reconnaissance de
'ovocyte, sont ités (masquage des protéines membranaires) a la sortie de
I'épididyme. [@C‘
- Les spermatozoid dcapacités sont projetés au fond du vagin lors de
l'accouplement. Au m t de I'ovulation, le pH du vagin qui jusqu'alors était acide,

devient alcalin (7.8) ce igule l'activité des spermatozoides.
- lls atteignent la glaire cervigale@ui baigne le col de I'utérus. En période ovulatoire, la
glaire d’aspect lache, facilit passage des spermatozoides et élimine le liquide

séminal. Seuls 1 % des spermatozojdes franchissent cette barriere.

- Dans l'utérus, beaucoup de sperfma es sont détruits, les autres progressent
vers les trompes.
- Lors de leur passage dans l'utérus, pui ns les trompes, les spermatozoides

retrouvent leur pouvoir fécondant par cap .
2.1.3. Larencontre des gamétes et la caryogami

- les spermatozoides atteignent par vagues I'oxly‘ et 'entourent. lls arrivent au
contact de la zone pellucide gréace a la rétraction llules de la corona radiata.

Les antigenes membranaires des spermatozoides s t a des récepteurs de la

zone pellucide assurant la reconnaissance entre les d otes.

Grace au contenu enzymatique de son acrosome, u rmatozoide perfore et

liquéfie localement la zone pellucide pour atteindre la membrage plasmique de

l'ovocyte ; c’est la réaction acrosomique. La fusion des memb asmiques des

deux gameétes permet au spermatozoide de déverser son noy t son centriole

proximal dans le cytoplasme ovocytaire.

- La zone pellucide de l'ovule devient imperméable a la pénétratiog” d'autres

spermatozoides.

La pénétration du spermatozoide active I'ovocyte qui réagit par des trans S

de deux types :

% Cytoloplasmiques :

La réaction corticale : échec a la polyspermie : les granules corticaux déversent par
exocytose leur contenu enzymatique qui transforme la zone pellucide en membrane
de fécondation imperméable aux spermatozoides (dégradation et/ou modification
des récepteurs ZP) assurant ainsi la monospermie.

La synthése de protéines a partir des réserves cytoplasmiques.

% Nucléaires :

L’achévement de la division équationnelle de méiose par la formation de I'ovule et
I'expulsion du 2°™ globule polaire.
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La synthése d’ADN par réplication et duplication des chromosomes. Les noyaux des
gametes gonflent et se rapprochent I'un de l'autre au centre de l'ovule.
- Laformation d'un aster a partir du centriole et son dédoublement.
- La fusion des 2 pronucléi méle et femelle (caryogamie) pour former une cellule a
46 chromosomes ; la cellule ceuf.
Activité 1
1.2. LES CONDITIONS DE LA FECONDATION :
- Un sperme fécondant :
es spermatozoides capacités : La capacitation correspond a un ensemble de
difications membranaires et intracellulaires du spermatozoide dans les voies
gépitales femelles qui provoquent sa maturation pour pouvoir se fixer a la zone
lucide et opérer sa réaction acrosomique pour féconder I’ovocyte.

O Stockage dans I'épididyme Maturation
Ejaculation Activation w
scension vers l'ovaire Capacitation i
environs de l'ovule Réaction acrosomique 5"
-

de fécondité.
- Des voies génital asculines dégagées
- Des voies génitales ines saines et perméables : glaire cervicale perméable

- Présence de spyzo'fdes dans les voies génitales féminines pendant la période

Activités 2, 3,4 ,5¢et 6

(peu dense et a maillage
- Des sécrétions vaginales @acides pour ne pas tuer les spermatozoides
S)U [lEVELOPPEMENT

2. LES PREMIERES ETA
EMBRYONNAIRE

2.1. LASEGMENTATION @

- L'ovule fécondé ou zygote commence@
environ 24h apres la fécondation. Ce clivage

- A chaque division, I'embryon double son no
2").

- Il ne se passe aucune croissance cellulaire, seule t @es™ subdivisions  (divisions
cellulaire). Les blastoméres restent prisonniers a I'in@&e la zone pellucide qui

emiéres divisions de segmentation
u cours de la migration tubaire.
cellule de fagon exponentielle

est inextensible.

- A 96 heures, un amas d'une soixantaine de blastomeres, e la_morula qui doit son
nom a sa ressemblance a une mlre qui apparait en fait comm mas de cellules
sphériques.

trophoblaste. Les cellules trophoblastiques se mettent en effet a proliférerfet, a
libérer des enzymes de maniére a pouvoir pénétrer dans la dentelle “uitéri
septieme jour et a rompre la paroi des capillaires sanguins. Le blastocyste”e
ainsi en contact avec le sang maternel au fur et a mesure qu'il s'enfonce x
I'endomeétre ce qui lui permet d'absorber les éléments nutritifs nécessaires a s
développement (ses réserves sont pratiquement épuisées). Le dixieme jour, I'ceuf
est completement enfoui dans la muqueuse utérine ; la nidation est alors terminée.

2.2. LA NIDATION : Q
- Des le sixieme jour, les cellules périphériqgues du blastocyste se iffiCSt en

= (C'est a ce moment que les cellules du trophoblaste commencent a fabriquer une
hormone de nature glycoprotéique, I'HCG (HumanChorionicGonadotrophin =
Gonadotrophine chorionique humaine) qui permet au corps jaune de se maintenir
et donc de continuer a produire des cestrogénes et de la progestérone.
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- La HCG joue un réle particulierement important puisqu'en bloquant l'activité

du myometre, elle permet a l'utérus de se dilater au fur et a mesure que le

blastocyste grossit et évite qu'il soit expulsé. Activité 7
2.3. LE PLACENTA : UNE ANNEXE DEDIEE AUX ECHANGES
Le placenta est produit par I'interaction entre 'endometre et les tissus de I'embryon (le
trophoblaste). C’est une surface d’échange et de protection de 14m? environ.
Le placenta est le seul organe que deux humains (sauf cas jumeaux) possédent en
commun. C’est le trait d’'union indispensable entre la mere et I'enfant. Il assure a lui seul
@ultiples fonctions physiologiques, qui sont chez l'adulte assurées par plusieurs

spécialisées tels que poumons, reins, foie, intestin, peau, gonade et systeme

nifaire.
o fon nutritive; C'est via le placenta que eau, sucres, acides aminés,
w pep , Aninéraux et vitamines hydrosolubles sont apportés au foetus .
=—-  fonctio iratoire ; le placenta joue un réle de « poumon fecetal ». Il assure un
(@) transfert géne du sang maternel au sang foetal et un transfert en sens inverse
: du C02

« fonction excrétri métabolisme embryonnaire produit des déchets (urée, acide
urique, créatinine; de carbone, acide carbonique...). lls sont exportés - via le
sang de la mere en charge par les poumons, foie, reins, globules
blancs, etc. de Iorganls’ ernel

o fonction endocrine (ho
Suite a la régression du ¢ une, le placenta prend la releve et sécréte les
cestrogenes et la progesterone&rant la poursuite de la grossesse.

o fonction immunitaire; le placen ai?qen quelque sorte a la fois une barriére
immunologique qui s’oppose au pa ertaines substances toxiques et de
certains germes pathogénes. Il laisse rles anticorps par exocytose de la mére
vers le foetus. & Activités 8,9 et 10

3. LA MAITRISE DE LA PROCRE

3.1. LA PROCREATION MEDICALEM SISTEE (PMA) : EXEMPLE
LA FIVETE (FIV)

3.1.1. QUELQUES CAUSES DE STERILITE :

Cas de stérilités féminines Cas orilités masculines
e Anomalies utérines e Anomalie permatozoides
Des trompes de Fallope altérées ou -l'azoospermie - tine abgence de
obstruées empéchent I'ovocyte de spermatozoides dans rme émis
rencontrer le spermatozoide (Stérilité -lI'oligospermie - une fisance de
mécanique). spermatozoides dans le s émis
-I'asthénospermie - les spefmatozgides sont
e Troubles de I'ovulation (plus de 3 cas sur | présents, mais leur mobilité est enfdessqus
10) de la normale
-Anovulation : ovulation totalement absente | -latératospermie - une forte propor E
-Dysovulation : L'ovulation peut étre spermatozoides a une forme anormale.
présente mais I'ovocyte est de qualité e Anomalies des conduits génitaux
moindre. Obstruction partielle ou totale des canaux
e Anomalies de la glaire cervicale déférents.
La glaire cervicale absente, en quantité e Anomalies de I’éjaculation
insuffisante, trop visqueuse ou gélifiée. Par une éjaculation rétrograde - le conduit que
ailleurs, elle peut étre de qualité mais contenir les spermatozoides empruntent normalement
des anticorps anti-spermatozoides (stérilité est bloqué et il est possible que le sperme
immunologique) permettant aux spermatozoides | émis reflue vers la vessie.
de s'agglutiner et empéchant de ce fait la
fécondation

Activité 11
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2.1.2. LAFIVETE : FECONDATION IN VITRO ET TRANSFERT D'EMBRYON

Pratiquée depuis plus de 15 ans, la fécondation in vitro et le transfert d’embryons ont
constitué un progres décisif pour lassistance médicale a la procréation. C'est une
technique éprouvée.

a- PRINCIPE :
La FIVETE consiste a mettre en contact <« in vitro » un ovocyte et
des spermatozoides susceptibles de le féconder. Une fois que s’est produite la
gondation, on laisse I'ceuf se diviser pendant 2 a 5 jours avant de le transférer dans
@- de la femme ou il devra s'implanter.
D PRATIQUER LA FIVETE ?
e nos jours, la fécondation In-Vitro (FIV) est pratiquée comme un traitement de
I'in € due aux indications suivantes :

- st 2minine pour pathologie tubaire bilatérale : la femme a les deux trompes w
obstré 'est pourquoi il n'existe aucune possibilité que les ovocytes et les — o
sperma @s se rencontrent et fécondent de facon naturelle. 6'

- dysfoncti varienne : troubles de I'ovulation, corps jaune de mauvaise qualité =

- stérilité immun
- stérilité pour fa sculin : oligospermie, asthénospermie et tératospermie
- stérilité masculine ologie tubaire bilatérale

path
- erreurs d'inséminatios
c- ETAPES DE LA FIVE J
> Stimulation des ovaires per ovulation) : forcer la nature pour obtenir

plusieurs ovocytes par un traite hormonal qui stimule les ovaires :
Etapes traitemen phaux Objectifs
" 5 . Mise au repos de I'hypophyse afin de
1 : phase de blocage gLeF?tAons elerizg @J mettre au repos les ovaires et bloquer le
risque d’ovulation spontanée

2,[.: phla?e de Injections de FSH ou d’u met de stimuler les ovaires et donc
stimufation analogue de FSH la €roissance de plusieurs follicules

a -
3,' pliEEe el Injection unique de HCG ou éc r 'ovulation a plage horaire
déclenchement de ;
; X de LH fixe.
lovulation Q

> Prélévement des ovocytes (une dizaine prélevés) sou ntr6le échographique

» Recueil du sperme et traitement des spermatozoides (sépak€s @u liquide séminal)

spermatozoide

» Examen des embryons
» Transfert des embryons dans I'utérus
Remarque : de nos jours, la fécondation est réalisée en laboratoire r inje
intracytoplasmique de spermatozoides (ICSI) dans le cas de stérilites masculines sé
Jeune embryon est ensuite transféré dans l'utérus.

d- LA FIVETE ; QUOI ENFIN ? '&
La fécondation in vitro est une technique de la procréation médicale assistée (PMA).
Cette technique a pour objectif de recréer en laboratoire les différentes étapes de
la fécondation naturelle tout en maximisant les chances (recueil de plusieurs
ovocytes) et en les optimisant (sélection des spermatozoides et des embryons).

Activité 12 et 13

» Fécondation dans une boite de FIV ou injection 0’[0plasmique de
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2.2. LA CONTRACEPTION HORMONALE : LA PILULE COMBINEE
2.2.1. COMPOSITION :

La pilule combinée (oestroprogestative) est commercialisée sous deux formes :

» La premiere forme présente une boite de plaguettes de vingt-et-un comprimés. Il faut
alors prendre un comprimé par jour, pendant vingt et un jours. Il faut ensuite cesser la
prise de la pilule pendant sept jours, pour faire apparaitre des saignements qui sont de

usses regles nommées hémorragies de privation. (Les "fausses régles" de la pilule
seulement destinées a rassurer les utilisatrices qui craignent d'étre enceinte).
que : pour éviter les problémes d’oubli de prise (risque de grossesse), la pilule
mbinée est commercialisée sous une deuxieme forme qui présente une boite de
plaées de vingt-huit comprimés, dont quatre ne contenant pas d’hormones

2.2.2. flOPE D’ACTION :

- La prise r@re de pilule combinée durant 21 jours provoque une chute des taux
d’cestradiolet'de :ﬁgestérone, qui restent constants et faibles tout au long du cycle. Ce

uojig

faible taux exer etrocontréle négatif sur le complexe HT-HY, ce qui provoque une
diminution du ta fﬁ et FSH, tout au long du cycle. Le pic de LH n’ayant pas lieu, il
n’y a pas d’ovulation.

- Par ailleurs, les prog@i “épaississent la glaire sécrétée par le col de Il'utérus,
entravant ainsi la progrexﬁes spermatozoides vers les trompes, et inhibent le
développement de la muq @térine, la rendant peu propice a l'implantation d'un
ceuf.

- Le contraceptif remplace le cwt menstruel naturel par un cycle menstruel
« artificiel ». Les femmes n’ont pas véritables menstruations, mais plutét des
saignements de privation causés par& e d’hormones pendant la semaine sans
hormones

Le terme de contraception s'appliq Qoute méthode qui empéche la
fécondation. Il peut s'agir d'une barriére mé ou chimique, de la destruction
des gametes ou du blocage de la production Wétes comme par exemple le

blocage de I'ovulation par la pilule. Ce terme rec agalement les procédés qui
empéchent I'implantation de I'ceuf.

&vité 14,15, 16 et 17

S
(/O
/e
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3. HYGIENE DE LA PROCREATION :
3.1. EFFETS DE LA TOXICOMANIE :

Déduirs

Impact sur la grossesse

Conséquences sur le nouveau-né

Médicaments

Diabete, hypertension... chez la
femme enceinte

certains médicaments peuvent provoquer
des malformations sur le feetus

Q’\

olluants

Perméabilité du placenta aux
métaux lourds (Li, S, P, Pb, Hg...)
Intoxication du foetus

maladies allergiques

Certains germes pathogénes
franchissent le placenta
Maladies congénitales déclarées

Maladies potentielles a la naissance

th@es
Alcoolié/

Passage de I'alcool a travers le

Syndrome d'alcoolisation foetal (SAF)

lacenta "Quand la mére est gaie,
n enfant est ivre"

Gr extra-utérines
F ouches spontanées
acc ement prématuré

- Retard de croissance
- Syndrome Mort Subite

tabagisme - Passage de la nicotine dans le lait
complica '‘accouchement U :
- Malformations
- Frottements des membres : Iésions
@ cutanées, insomnies, cries, fievre...
Autres Avortements spo és - Apnées
drogues accouchements prématlirés ., « - Atrophie des membres

- Malformations du cerveau, du coeur et
des organes uro-génitaux

S

@‘ Activité 18
3.2.MOYENS DE PREVENTION :DES MES S'A APPRENDRE

Avant la grossesse

Pend

ssesse

fertilité.

- Soin préalable

- Certaines athlétes
féminines font tellement
d’exercice et
deviennent si minces
que cela influe
effectivement sur leur

indiquée

- L'activité physique posse breux bienfaits
reconnus chez la femme encej
- Consulter obligatoirement votre mé

gynécologue ou la sage-femme qu tre grossesse
pour vérifier que votre activité habituelle ni€st pas contre-

, votre

- Privilégier certains sports et savoir doser vosiefforts.
Choix des exercices, rythmes et échauffement
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POUR EN SAVOIR PLUS :

DUREE DE VIE DES GAMETES

a, durée de vie des ovules et des spermatozoides est variable suivant les espéces. Le record

s Nles accouplements s'effectuent en automne et en hiver, l'ovulation et la fécondation au
printe Cette fécondation différée est une adaptation au climat des zones tempérées

O SPORT ET FERTILITE FEMININE
g Il existe Q breuses représentations sociales sur le lien entre fertilité et sport -
(o) malheureus th la plupart de ces infos sont fausses. Deux experts en fertilite nous
S aident a faire |a=spart des choses entre réalité et fiction.
Nager est-il un ris@u les femmes cherchant a concevoir?

nt la vaginose bactérienne, une infection vaginale
térus et les trompes de Fallope, et en ce cas devenir
un gros probleme pour les f cherchant a concevoir. Mais d'aprés les Centres
américains pour le controle et réevention des maladies, et contrairement aux idées
regues, on ne peut pas attraper cette J ion a la piscine. Il est assez difficile pour I'eau
de rentrer dans le vagin, explique le doc effrey Steinberg, directeur de I'Institut pour la
fertilité de Los Angeles. Steinberg '‘abires experts recommandent en fait la
natation: nager est un tres bon exercice femmes espérant concevoir ou déja

enceintes car cela constitue une excellente sea ardio presque sans l'impact du stress
généralement associé.

Ces petits trouble-féte
courante, peuvent parfois inf

Le cyclisme peut-il endommager votre intimité fém _u

Des chercheurs sur la santé féminine a I'école de médecu‘gg Yale ont établi que les
cyclistes femmes qui plagaient leur guidon plus bas que le elle_ressentaient plus de
pression sur les tissus fragiles du périnée et voyaient leurs sensa@génitales diminuer.
Ce genre de pression prolongée est associé a une diminution de ifCulation sanguine
ainsi qu'a un éventuel trouble neurologique. Bref, quand vous faites @o, placez-vous
de sorte que l'essentiel de votre poids repose sur votre bassin, pas slr I'a@e votre

entrejambe.
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Deduire

A=
@

Exercices
Exereices] ">

A- RESTITUTION DES CONNAISSANCES
jice n°1 : QCM
%haque item, relever la (ou les deux) réponse(s) correcte(s).
u 1

rant la grossesse :
a- I nta stimule I'ovaire grace a la HCG
b- lePp @a sécrete des hormones sexuelles
c- lepl imule I'endometre grace a la HCG
d- les oestr&es et la progestérone sont uniquement sécrétés par le corps jaune

2) La pilule contre contient :
a- des antihormo "

b- des hormones ovari P

c- des hormones place %
d- des hormones hypophys iS\

3) La pilule contraceptive comb# é?lt :
LS

P4

1)

uoioN|ONJ

a- en empéchant 'ovulation
b- en empéchant la prolifération de I tre
c- en empéchant le développement d’un fellicule
d- en bloquant le complexe hypothalamo-

4) Une cause possible de stérilité chez la femm@(ztre une anomalie de sécrétion

aire

de GnRH. La méthode permettant de soigner ce ty stgrilité peut étre :
a- l'absorption quotidienne d’cestrogenes et progestér
b- une micropompe injectant de la GnRH toutes les he iron
c- un implant situé sous la peau, libérant des quantités co ntes de GnRH
d- un implant situé sous la peau, libérant des quantités constan FSH et LH

Exercice n° 2 : O

Depuis plus d'un an, madame X et son conjoint ont un désir d'enfant. Ce moisfci encore, la
survenue de ses régles confirme a madame X qu'elle n'est pas enceinte. Le e ide
de consulter un médecin.

Lors de I'entretien avec son gynécologue, madame X se souvient avoir eu, il y a plusie@
années, une infection a Chlamydia (bactérie) traitée par des antibiotiques.
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®

Chlamydia trachomatis
onte vers les trompes

Inflammation des
trompes

Steérilité par obstruction
des trompes

uoion|ong

\)

Document 1 : les jgations d'une Infection Sexuellement Transmissible : la

chlamydiose chez la -

Chez la femme, la bac $
vagin et du col de I'utérus : |
douleurs du bas ventre, pertes'd
rien et le germe va endommager €
I'absence de traitement.

Le gynécologue propose a madame X de réali
l'utérus, en lui expliquant que son infection a&
Le tableau ci-dessous montre les résultats d
pratiquées chez une femme fertile ainsi que cel

a. Résultat d'une radiographie de l'utérus et
des trompes d'une femme ayant eu des

enfants

tro

ydia provoque une infection souvent trés discréte du
ade peut présenter des symptémes tels que fievre,
ang par le vagin. Mais trés souvent, elle ne ressent

es, ce qui peut conduire a une stérilité en

A

r
m

<)

QUESTION 1 : Cocher uniquement la réponse exacte
L'infection a Chlamydia de madame X a effectivement laissé des séquelles car I'examen

radiologique montre I'obstruction :
a) duvagin

b) du col de l'utérus

c) de l'utérus

d) des deux trompes

90

b. Résultat de la radiographie dé
des trompes de madame X

une radiographie des trompes et de

ydiae peut avoir laissé des séquelles.

aphies de l'utérus et des trompes
fquées chez madame X.




Consolider

QUESTION 2 :
madame X a des problemes de fertilité car les séquelles dues a I'IlST qu'elle a contractée il
y a quelques années empéchent :

a) la rencontre des spermatozoides et de I'ovule
b) le dépbt des spermatozoides dans le vagin

la progression des spermatozoides dans la cavité utérine
le passage des spermatozoides a travers le col de |'utérus

Ex&

P4

°3:

uoizon|ong

Chez e, le fonctionnement coordonné des ovaires et de l'utérus concourt a
favoriser | éation.
Montrez co cette coordination permet de réunir les conditions optimales d'une

fécondation et n&on.
ﬂo 3

Exercice n° 4 : (avec
L’ovogenese est un phénosa
plusieurs années, elle comport
la cellule émise lors de I'ovulatio

t, complexe et original. En effet la méiose s’étale sur
blocages plus ou moins longs et ne s’achéve que si
fécondée par un spermatozoide.

Les schémas ci-joints représentent dif&‘ stapes de la maturation de la cellule

donnant naissance au gaméte femelle. Les lles de tailles ne sont pas respectées, de
plus on ne dessine que quelques unes des s entourant I'ovocyte |l et pas la totalité
du follicule.
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1) Utilisez vos connaissances concernant la méiose pour replacer dans l'ordre ces
différentes étapes de I'ovogénése et de la fécondation.

2)Le schéma "e" correspond a I'état de cette cellule juste apres I'ovulation. Quel est I'état de
cette cellule ? (nombre de chromosomes, état des chromosomes).

Peut-on dire que la cellule émise lors de I'ovulation est un gamete mature ? justifier la
réponse.

3) Quelle(s) est (sont) le(s) image(s) qui correspond(ent) a I'état de cette cellule quelques minutes

F (prophase 1), C (anaphase 1), B ( pénétration du spermatozoide et
abe 2), D (anaphase 2), A (télophase 2), E (fusion de deux noyaux)

uoion|ong

2) Cette cellule est en métaphase 2, (?posiéde un lot de chromosomes haploides a
deux chromatides, la deuxieme divisi n@laire de méiose n'étant pas achevée, cette
cellule n'est pas un gaméte mature.

3) Lesimages B, D, A et E sont celles corre@ t a ce qui se passe apres la
fécondation, celle-ci déclenche le déblocage dell (ﬁe et la fin de la division.

N

B- MOBILISATION DES C SSANCES
Exercice n° 5 : -

A) Pour étudier quelques aspects de la fonction repro@e féminine. On détermine
I’évolution des taux sanguins des hormones ovarienn deux femmes A et B
durant une période de 28 jours.

Les documents 1 et 2 résument les résultats obtenus : Q
Taux des hormones (UA) Taux des hormones (UAé
M\ oo < :
A ,' \ Phe
Loy g /0
/ o"\o,\\ .. // ..\//
”, K S == b~ Lt -
T PP . P T O B LY Trr PP Tl Tem I3
— | — _ | I ps (i)
Document 1 Document 2

1) A partir d’'une analyse comparée des taux plasmatiques des hormones ovariennes
chez les deux femmes, dégagez I'état physiologique de chacune d’elles.
2) Proposez une explication logique a la disparition brusque des régles chez Mme B.
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3) Pour expliquer I'état physiologiqgue de Mme B on a réalisé le deux expériences
suivantes
On dose le taux de progestérone chez des femelles de singe au cours des trois semaines
qui suivent la fécondation. Le tableau ci-aprés résume les expériences, les résultats obtenus.

Expériences Résultats
Exp1 : injection intraveineuse de HCG - Laradioactivité se localise spécifiquement
e radioactive a une femelle de au niveau des cellules lutéales du corps
(ﬁ endant la phase lutéale. jaune.
- La gestation se maintient. E
Exp2”: des femelles singe gestantes - La concentration plasmatique de
receva injections d'anticorps anti- progestérone passe de 5 ng.mL" a 1,9
HCG (s ce qui bloque I'action de ng.mL™.

HQG) az4
18°™ jour de g

'intervalle a partir du - Lafemelle avorte les jours suivants par
tion. dégradation de sa muqueuse utérine.

uonon|ong

A partir d’'une analy%reuse des résultats des deux expériences et en faisantappel a
VOS connaissances, expli’é\wlution des taux des hormones ovariennes chez Mme B.
B) Mme B met au monde deti lles C et D.
A rage de la puberté, les CarﬁQ exuels secondaires et les menstruations apparaissent
normalement chez la jumelle C ef,non chez la jumelle D.
1. Proposez deux hypotheses pﬁleg pouvant expliquer le retard de puberté
observeé chez la jumelle D.
2. Pour rechercher les causes de tara de puberté, le médecin fait établir des
dosages d’hormones ovariennes et& saires dans le sang des jumelles. Les
courbes des documents 3 et 4 correspc& ux résultats obtenus :

/i

LH (ng / mi) FSH (g /mi) | |y AT e FSH mU/ml
' % @ .
20— .‘ B 20__4——@—\_;-‘___-40
. ! 15 -
10 -
5 -
0
4CEstrogenes pg / ml) Progestérone (ng / ml)$
407 -6 -A B
20 ¢ 16 40
ak .
O TTTTT T T I T I T I T T T I T T T T T T T T T T 1717 |T(j) 4_=..:-;:‘:':"_":-:-;"-_--:-'_'-:-_--_-_"'_':"_"10
-12 -8 -4 0 4 8 12 16 0
Document 3 Document 4
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A partir de 'analyse comparée des résultats obtenus déduisez une origine possible du
retard de puberté observé chez la jumelle D.

Pour identifier I'origine des perturbations observées chez de la jumelle D, le médecin lui
propose de faire une échographie ovarienne qu’il compare a celle d’'une femme normale. le
document 5 résume les résultats obtenus :

Cd

uonoN[oPNg

L
Coupe de référence : Ovaire de femr@ Coupe d'ovaire de la jumelle D
présentant aucun trouble du cycle?

D 5

a- Quels renseignements apporte I'analyse comparée Lf coupes d’ovaires
concernant I'origine de 'anomalie observée chez la jume ?
b- Proposez un traitement qui pourrait résoudre le probleme ard de puberté observé

chez la jumelle D. s
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‘ I Théme 2
GENETIQUE HUMAINE
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La génétique humaifie Un trisomique tenant une médaille d’or

La génétiqgue humaine est une discipline relativement récente, qui a débuté dans les
années soixante avec la mise en éV¥idepce~danomalies chromosomiques dans des
troubles constitutionnels et acquis. ipline a évolué rapidement, avec le
développement des méthodes d’analyse 'ADN, qui ont permis lidentification de
différentes maladies génétiques, pour la t monogéniques. Aujourd’hui, la
génétique humaine connait une nouvelle croi uite au développement d’outils
d’analyse élargie du génome et de méthodes de” poifte,de détection des mutations,
menant au séquencage complet du génome humain. ‘Cetig"éVolution apporte un plus a
toutes les disciplines médicales. Les techniques actuel@ ettent non seulement
d’identifier les anomalies Mendéliennes héritées, mais au tent également notre

compréhension des maladies complexes. La génétique humaine et le diagnostic et

mene a une meilleure information et de meilleurs traitements.

Problématique :
@ Comment expliquer I'apparition des maladies génétiques, fes pré et
les prévenir ?

(Ce probléme méne a se demander sur :

- le déterminisme génétique de quelques exemples de maladies héréditaires.
- les dangers du mariage consanguin.

- l'origine de la trisomie 21.
\_- la prévention des maladies héréditaires. )
 — A\
Ce théme comporte les chapitres suivants : Page
X Chapitre1 : transmission des caracteres héréditaires 95
X Chapitre 2 : prévention des maladies héréditaires 119
N\ J

95

anbijpwg|qoid



uonoNHS

$J1399(0

TRANSMISSION
DES CARACTERES
HEREDITAIRES

Les membres d’'une famille se ressemblent a de nombreux égargs, mais ils ne sont pas
identiques I'un a l'autre (sauf dans le cas de vrai Jum@.

&

Objectifs visés : O
— Connaitre les particularités de la généfiq
humaine

— Expliquer le mode de transmission des caractéres
héréditaires et des maladies héréditaires chez
I'espéce humaine.

— [Etre conscient des dangers de la consanguinité
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O Caractere héréditaire, information génétique, gene, alléle,
o© . T
chromosome, mutation, monohybridisme

Vérification — consolidation des pré-requis

U
-1
- @ chacun des items suivants, relever la (ou les) réponse(s) correcte(s) : ‘?‘
1) ractéres héréditaires : (-D"
a- s es mémes pour tous les membres d'une famille, Ko
b- peuventiétre modifiés par des facteurs environnementaux Cc
c- sont transmij énération en génération par la reproduction sexuée, w
d- sont propr espece mais peuvent subir des variations individuelles
2) Parmi les carac§ér éréditaires, on peut citer :
a- une cicatrice 6 \¢
b- la forme du menton //
c- la couleur des yeux ’Q
d- le développement de la culature
3) L'information génétique : -
a- estla méme chez une fratrie
b- est portée par les chromosomes
c- est localisée dans le cytoplasme des
d- gouverne I'expression des caractéres h S
4) Toutes les cellules de I'organisme : L
a- expriment certains génes -
b- expriment I'ensemble des genes @
c- possédent la méme information génétique que la celll@uf
d- possédent une information génétique différente de celle de | llule ceuf,
5) Les chromosomes : &
a- déterminent le sexe de l'individu O
b- caractérisent les cellules au « repos »
c- sont le support de l'information génétique < )
d- sont au nombre de 23 dans les cellules humaines
6) Une mutation ponctuelle est une modification d'un :
a- polypeptide A
b- nucléotide

c- acide aminé
d- ribonucléotide
7) La méiose :
a- est une source de diversité
b- affecte les cellules somatiques
c- affecte les cellules germinales
d- est précédée d’une réplication de 'ADN
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8) Le monohybridisme avec codominance absolue donne en F2 des individus
dans les proportions suivantes:

a- Y2

b- % V4

c- Vool
d- Valvalvaa

9) Le monohybridisme avec dominance absolue donne en F1 :

a- des hybrides semblables
@ des individus de lignées pures
?es individus de phénotype récessif
- des individus de phénotype dominant

rte cognitive ci-dessous se rapportant a la notion d’allele a été
2eyen classe par des éléves 4°™° sport et analysée par leur

/‘ Pour E1 et E2 I'alléle est
N un morceau de gene.
/ \
allsie ,ﬁ -~ allele

Uu

Pour E4 et E5, un alléle est

la moitié d'un chromosome; ~
il y a deux alleles dans un Pour E3, I’alléle est
chromosome. =I: sur la chromatide

1- Commenter cette carte cognitive ‘ )
2- Définir les termes suivants :
Chromatide — géne- allele - génotype- phénotype — homozygote et hétérozygot A
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Apercu historique
Rarement une science aura connu une évolution aussi rapide que la génétique

- 1886 : Les travaux de Gregor Mendel annongant I'existence d’un caractére héréditaire
sous différentes versions, les alleles, dominants ou récessifs, et sa déduction en matiére
d’homo- et d’hétérozygotie.
On comprendra les lois de la transmission de certains caractéres héréeditaires en tenant
te du passage de I'idée d’hérédité par mélange a I'idée d’hérédité particulaire.
études de Thomas Hunt Morgan sur la drosophile corroborent la théorie
m ique.
A partir d’expériences sur les bactéries, Oswald Théodore Avery démontre formellement
que I’a désoxyribonucléique, ou ADN, est une molécule associée a une information
génétique
Premiers c@r ges du code génétique : James Watson et Francis Crick élucident la
structure en @ hélice de 'ADN. On visualisera la structure tridimensionnelle de la
molécule d’AD on discutera de ses particularités.
En avril 2000, Crai r annonce avoir séquenceé la totalité du génome humain. Des
recherches docum f‘mettront en évidence limportance du séquencage et les
conséquences de cette uOour les recherches scientifiques futures.
.

On connait a ce jour entre % et 12 000 génes, mais il faudra certainement encore
attendre de nombreuses anné t de voir les premieres applications concretes de la
génomique.
Que peut-on justement en attendre ? %vancées médicales qu'elle peut permettre sont
les suivantes : -
e Apparition de tests de dépistage gén@ s risques de certaines maladies (cancers,
diabete, etc.),
o Concrétisation de thérapie génique contre r, 'hnémophilie, etc.,
e Une médecine adaptée au patrimoine généti acun,
o La correction de défauts génétiques a I'origine defmaladies congénitales.

Q.
Répondre par vrai ou faux : 0
- Toute maladie génétique est héréditaire 7 Y 4 | s
- Toute maladie congénitale est héréditaire? "€ Perriinnnnnn.
- Le sang est une voie de transmission des caracteres héréditaires d
parents aux descendants
- L'atteinte exclusive des garcons est un caractere absolu d’une
hérédité liée aux chromosomes sexuels

- une personne qui posséde un caryotype normal est indemne de toute
pathologie
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(‘ adija Mr Oussama

Méme forme }j:"me forme de la joue, méme sourire ...

la mucoviscidose ; maladie extrémement
dure a vivre pour les malades et leur
entourage.

Comment se transmettent les anomalies héréditaires des e
aux descendants ?

Melle X, comme son chanteur préféré Grégory Lemarchal, est atteinte de la
mucoviscidose. Elle a effectué des recherches sur sa maladie et a trouvé qu’il s’agissait

d’'une maladie génétique, « familiale ». Elle ne comprend cependant pas pourquoi aucun

de ses parents ni ses 2 freres ne sont atteints de cette maladie.
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RAPPEL ET CONSEILS METHODOLOGIQUES :
La transmission des caracteres héréditaires chez ’'Homme obéissant aux mémes regles que
celles de la génétique classique, il conviendra de toujours garder a I'esprit :
- les lois de Mendel;
- les mécanismes de transmission sexuée des caracteres si les genes sont portés par les
régions différentielles des chromosomes sexuels, principalement par le chromosome X.
La démarche a suivre :
Eiablir le mode de transmission d'un géne a partir des données fournies par I'arbre
généalggique c’est déterminer:
wle-fapport entre les alléles de ce géne: dominance /pas de dominance
-détefminer la localisation du géne : porté par un autosome, par la partie propre du
chromogome sexuel X ou celle du chromosome sexuel Y.
Nous pessédons environ 100 000 génes portés par les autosomes (22 paires) et les

chromosomes g€xuels (ou hétérochromosomes ou encore gonosomes) (XX ou XY).

D Paire de chromosomes

ologues
Stries ou
bandes ' *

correspondant54

aux genes
portés par le
chromosome

My g g
1’4‘

2
>

e
"
-]

Chromatides soeurs
(identiques génétiquement)

g | @rpeo

=9 oo

Paire 20 : une Paire 23 :
des 22 paires chromosomes sexuels
d’autosomes

1) Cas d’un géne dont le locus est sur les autosomes :

Le géne peut se présenter sous 2 formes alléliques A et a.
Le locus du géne est le méme sur les 2 autosomes
homologues.

Chague individu, & ou @ porte 2 alléles du géne.

locus
du géne
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sinbal a1

s

©

Tout individu de
phénotype
récessif [a] est
homozygote de
génotype a// a

Par contre un individu de phénotype dominant [A] peut étre
homozygote A // A ou hétérozygote A // a.

Chaque gamete contient 1 chromosome de chaque paire et donc 1
seul allele de chaque gene — il y a séparation des alléles du gene lors
de la disjonction des chromosomes homologues lors de la méiose.

Partie commune

aXetayY

Partie propre a ' Y

S

Geéne (A,a) . . .
borté par la partie propre a X la partie propr@
Génotype(s) Phénotype(s) Génotype(s) Phé
XaY [A] XYa [
X.Y [a] XY, [a] &
XaXa [A] . )
la fille, non concernée par le
XaXa [A] caractéere, n’exprime ni le
hénotype [A] ni le phénotype [a
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1. LES PARTICULARITES DE LA GENETIQUE HUMAINE :
Activité 1 : Identifier les difficultés méthodologiques de la génétique humaine

Caractéristiques de la génétique Mendélienne chez :

la drosophile I’homme

Garniture chromosomique

Nombre de génes

(mence de lignées pures
‘ x-

d’imposer un
at (F1xF1, test

ci-dessus afin d’identifier les difficultés méthodologiques de la

génetiquedmmaine.
2- Propc @ lne solution pertinente permettant de dépasser ces difficultés.
2. UHEREDITE X

UQQMALE :
Activité 2 : Détermine / e de transmission de la mucoviscidose

Melle X fait des recherches maladie et trouve qu’il s’agissait d'une maladie
génétique. Cherchant a compr ourquoi aucun de ses parents ni ses 2 freres ne sont
atteints de cette maladie, elle émet les othéses suivantes :

- Hypothése 1: un nombre anofm chromosomes est responsable de ma

mucoviscidose
- Hypothése 2 : une structure anormale c@n des chromosomes est la cause de ma
mucoviscidose

Pour tester ses hypotheses, Melle X fait de%hes sur internet et arrive a
identifier le géne responsable de la mucoviscidosefsurfa paire de chromosomes 7

comme le montre le document 1. -
du mucus
- gen
dans la pi tation

e impliqué
a fabrication

o == C
I AN 0w

13 14 15 16 17 18 dans la coagulation
du sang
1 i : ) == géne impliqué
J‘L J‘ JJ j‘ ) dans les caractéres
& 19 20 21 22 X Y sexuels masculins
Document 1
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Taches | 1- Préciser laguelle des hypotheses émises par Melle X est vérifiée. Justifier.
2- Expliquer pourquoi la mucoviscidose est qualifiée de « maladie mono
génétique autosomique»

3- Schématiser la paire de chromosome n°7 chez Melle X tout en indiquant
les alleles correspondants en les désignant par les lettres (A, a). Justifier
la réponse
Le document 2 représente I'arbre généalogique de la famille de Melle X dont les membres

atteints par la mucoviscidose sont indiqués en noir.
[3 homme sain

: @ 9 n . homme malade
Meére Pére O femme saine

8] 9]

‘ femme malade

O © &

X “—

Fréres

Document 2

Taches | 1- Préciser si Paliéle?responsable de la mucoviscidose est récessif ou

dominant.
2- Ecrire les génoty @s parents de Melle X.

3- Expliquer pourquoi les frgfes de Melle X ne sont pas touchés par la maladie.

Cherchant a comprendre comment se transmeét la maladie des parents aux descendants
au cours de la reproduction sexuée, elle se référg,atix données du document 3.

)1 (2 3 ! l5 g ' '3 l4 5 ) 2< 3 4 5
! ( |
'g7,8%1‘0 i789‘1‘0 53(7!&!1‘0
pp bl gty ALY
1 1 18 16
TR TR S
19 20 21 22 19 20 21 22 19 20 21%22
Caryotype d’un ovocyte I Caryotypes possibles d’un spermatozoide
Document 3

Le document 4 rappelle une étape essentielle de la fécondation : la fusion des pronucléi
ou caryogamie (ici seuls 3 paires de chromosomes sont schématisées pour plus de
clarté).
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Pronucléus femelle _ Pronucléus male

@ Document 3

Taches | En s sant sur les données des documents 1, 2 et 3, expliquer a Melle X
pourquoi e tteinte de mucoviscidose alors que ses parents et ses freres
sont sainsv

Activité 3 : Détermi(e‘

Le géne code pour une

phénylalanine en tyrosine. L

ode de transmission de la phénylcétonurie
phénylalanine hydroxylase (PAH) qui transforme la
lalanine est un acide aminé apporté par I'alimentation.
L’allele muté code pour une e on fonctionnelle ce qui provoque I'accumulation de
phénylalanine dans le sang d’'ouNe’'nom_de la maladie. Ce taux élevé de phénylalanine
empéche le développement normal dw eau et provoque des troubles neurologiques
variés qui peuvent aller jusqu’a une arrier mentale grave.

L’arbre généalogique du document 4 es une famille dont certains membres sont
atteints par la maladie. &

D homme sain

. homme malade

O femme saine

femme malade

C

?_

1- Préciser si l'alléle responsable de cette maladie est dominant ou récessif.

- Justifier la réponse.

2- Indiquer si l'allele de cette maladie est porté par un autosome ou par la
partie propre des chromosomes sexuels (X ou Y)

3- Ecrire les génotypes possibles ou certains des individus 14, 115, 1114, 1115 et IlI6.

4- ldentifier les caractéristiques d’'une maladie autosomale récessive.
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Document 4 :
En se basant sur les données du document 4 :



Activité 4 : Déterminer le mode de transmission de I’onychoarthrose
L’onychoarthrose est une maladie héréditaire qui se manifeste par des ongles réduits ou
manquants, une rotule peu développée. Cette maladie est trés rare.

L’arbre géneéalogique représenté par le document 5 est celui d’'une famille qui présente cette
anomalie.

|:| homme sain
- homme atteint

B O é> oo g
N0 © @ © ® M

Document 5
s Enseb r les données du document 5 :

1- Préci }\Ilele responsable de cette maladie est dominant ou récessif.
Justifier [a r

2- Indiquer SI cette maladie est porté par un autosome ou par la
partie propre d osomes sexuels (X ou Y)

3- Ecrire les génot ssibles ou certains des individus I, 112, [l11, 1112 et
3.

4- Lafille 10 peut-elle espé oik un enfant sain dans le cas ou elle
épouse un homme sain ?

5- Dégager les caractéristiqués=d'ffe maladie autosomale dominante

Activité 5 : Déterminer le mode de transmission d’'une maladie héréditaire

L’arbre généalogique représenté par le document & estcelui d’'une famille qui présente
une anomalie héréditaire qui se présente en deux fofmes : une forme majeure et une
forme mineure.

|:| O homme et femmejsains

n O homme et femme atfeinis par la
forme mineure

. . homme et femme atteints par la
forme majeure

Document 6

En se basant sur les données du document 6 : 7\

1- Donner une explication possible a la présence de trois phénotypes dans la
population : la forme saine, la forme mineure et la forme majeure.

2- Indiquer si l'allele de cette maladie est porté par un autosome ou par la
partie propre des chromosomes sexuels (X ou Y).

3- Ecrire les génotypes possibles ou certains des différents membres de cette
famille.

Taches
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Activité 5 : Déterminer le risque lié a la consanguinité

«Ne laissons pas nos richesses aux autres », ou encore : « Marie-toi avec ta
cousine, ta chair et ton sang ». Ces croyances sociales et culturelles, ajoutées a
des considérations d’ordre matériel, ont fait du mariage consanguin, dans certains
villages du pays, un fait irrévocable, décidé parfois des la naissance des futurs
« époux ». Selon les derniéres statistiques, en Tunisie, le taux des mariages
consanguins serait de 32%. La consanguinité est un facteur de risque en matiére
‘augmentation de la prévalence des maladies génétiques, généralement
dicapantes et incurables. De la consanguinité résultent, également, des
ications lors de la procréation et I'accouchement.

ladie de Burton est due a l'absence de différenciation des lymphocytes pré-B en
lymph s B. Les sujets atteints présentent une agammaglobulinémie due a I'absence
de pI@c tes donc d'anticorps. L'arbre généalogique du document 7 présente une
famille oug€ette maladie sévit.

homme sain
E‘L_C? . homme malade

O femme saine
ﬂl ‘ femme malade

|

1 ﬁ@

v 3
Docume§
Taches 1 1- Préciser si 'alléle responsable de | ie de Burton est dominant ou
récessif.

2- Indiquer si le gene responsable de la maladi (Tié au sexe ou porté par un
autosome. Justifier la réponse. ®

3- Ecrire les génotypes des individus I, I, I, lis, | 1V,.

4- Proposer une hypothése explicative du nombre élevé d'idividus atteints
dans la descendance du couple (lllz llly) par rapport a&

Constat : 10 % des maladies héréditaires sont fréquentes chez les gargons

(M4 ]15).
3. L'HEREDITE HETEROSOMALE (OU LIEE AU SEX{( Q
alt

ou ne touchent que les gargcons (myopathie de Duchenne, hémophilie). Ces

onisme)
es
sont dites “liées au sexe”.
Dans ce cas, les genes sont portés par les parties propres des chromosomes se &
(ou gonosomes ou hétérochromosomes) XX ou XY.
La plupart de ces maladies sont transmises par le chromosome X.

On ne connait pas de “maladie” transmise par le chromosome Y mais des caractéeres
comme I'hypertrichose des oreilles qui sont transmis aux gargons par leur pére.

3.1. L’HEREDITE LIEE A LA PARTIE PROPRE AU CHROMOSOME X

Activité 6 : Déterminer le mode de transmission de I’hémophilie
L'hémophilie est une maladie du sang. Les gens hémophiles possédent un sang qui
coagule mal ou pas du tout. Cela entraine de gros problemes lorsqu'ils se blessent et
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saignent car la plaie ne se referme pas facilement, et ils peuvent perdre beaucoup de
sang (par hémorragies). Les saignements ne sont pas plus rapides ou plus abondants,
mais ils durent beaucoup plus longtemps. On retrouve cette maladie dans la famille de
la reine Victoria d'Angleterre. La Reine et certains membres de sa famille portaient
'anomalie.

&

Tableau de la famille de la reine Victoria (au centre)

Le document 7 représente l'arbre génecalogique de la famille royale dont certains
membres sont porteurs de I'anomalie d’aitkgs sont hémophiles.

% La reine L€ gfince [g

Victoria Albert
(1819 -1901)
Neufs enfants|parmi lesquels

&7 Ok

b &

Victoria Fredéric Il Alice | LouisIV | 3 princesse | Leéopard Béaffiee Le prince Henri
Hélene de |(mort a 31) de Battenberg
Waldek Alphonse X111
Alexandre d’Espagne

C [5]

Léopard Maurice Victoﬂria

Waldemar : Frédéric pjexandfa Nicolas Il Alice
(morta 11 Henri [ Iren  (mort 33 de Russie (mort a 31) (mort &
ans) ans) 23 ans)
Waldemar Henri (mort Alexis Rubert (mort Alphonse (mort Gonzalés (mort a
(mort a 56 ans) a4 ans) (assassiné) a 21 ans) a 31 ans) 20 ans)

homme sain - homme hémophile O femme saine Qfemme conductrice

Document 7 : Arbre généalogique de la famille Victoria.
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Taches

En se basant sur les données du document 8 :

1- Déterminer le mode de transmission de 'hémophilie.
2- Identifier les caractéristiques d’'une maladie récessive portée par la partie

propre du chromosome X.

Activité 7 : Déterminer le mode de transmission de la myopathie de Duchenne
La myopathie de Duchenne est caractérisée par une dégénérescence progressive des
muscles. Bien que de rares cas féminins aient été décrits, on peut considérer qu'’il s’agit
d'une “maladie de gargon”. 1 Gargon sur 5000 nait atteint de cette affection héréditaire.
Les premiers troubles apparaissent généralement avant I'age de 2 ans.
Larbreygénéalogique du document 8 montre sa transmission dans une famille.

1

I

I

v

Taches

|:| homme sain

- homme myopathe

ED ﬁ © [ (O femme saine
OEM OO R

O/A B ©

N.B : les individus I, @Ih ne possédent pas I’alléle de la maladie
En se basant sur les donnée§ dusdecument 8:
1- Préciser si I'allele respo de cette maladie est dominant ou récessif.

Justifier la réponse.
2- Indiquer si I'allele de cette @st porté par un autosome ou par la

Document 8

partie propre des chromosomes els (X ouY)
3- Ecrire les génotypes certains ou s des individus Ik, ll,, 1k, 1, et 1.

Activité 7 : Déterminer le mode de transmissioffdusrachitisme vitamino-

dépendant

Le rachitisme est une maladie du squelette due le plus gouvent a une carence en
vitamine D. Dans certains cas, le traitement par la vitamire D gst inefficace : ces
rachitismes sont dits vitamino-resistants. L'arbre généalogigue) du document 9
montre sa transmission dans une famille.

v

[] homme sain

Il homme malade
O femme saine

‘ femme malade

<> Foetus

NB : les conjoints 112, 113 112 et 114 sont issus de familles ou cette maladie ne s’est jamais
manifestée.

Document 9

109



Taches 1- Tirer, a partir de I'analyse des données du document 9 , les
g arguments permettant de dire si l'allele responsable du caractére
vitamino-résistant est dominant ou récessif.

Le tableau ci-dessous montre la descendance de méres ou de peres atteints
d'un rachitisme vitamino-résistant, mariés a des conjoints sains;

Nombre de Filles Garcons
| - ; : ;
Couples couples Atteintes Saines Atteints Sains
Mere rachitique et
Pare8ain 63 31 32 29 25
Perefrachitique et
Mére saine 36 34 0 0 27

Taches réciser, a partir de I'analyse du tableau, si la maladie est autosomale ou

au sexe.
er le ou les génotypes de tous les individus de la famille.
ariage consanguin du couple (IV1, IV2) augmente-t-il les risques pour
ce cou 'avoir un enfant malade ?
5- Dédui A@ractéristiques de la transmission d’'une maladie dominante
liee au chr e X.
3.2. L’HEREDITE LKEEACLA PARTIE PROPRE AU CHROMOSOME Y

Activité 8 : Déterminer le nfodende transmission du caractere héréditaire
I’hypertrichose des oreilles

Dans les archives familiales, M X dégouwedine lettre rédigée par son frére quelques
années auparavant dont voici un extrait ;

«un de mes caractéeres m’a toujours
amuseé : jai des poils sur les oreilles! Mais

je ne suis pas le seul membre de la .__Q
famille a présenter ce caractere. C'était p

, \ \ pere de M X
aussi le cas de mon pére. Ma mére et ma

sceur n'ont pas de poils aux oreilles, alors -
que mon frére présente ce caractere.

MX

Ma sceur a deux fils et une fille qui ne |

présentent pas ce caractere, comme leur

pére dailleurs.

Jai deux fils qui ont tous les deux des homme qui n'a pas des poils auxozeilles

poils dans les oreilles. En revanche, ma

femme et ma fille ne présentent pas ce .homme qui a des poils aux oreilles,

caractére que mon médecin a nommé

hypertrichose des oreilles »

Taches M X s’interroge sur ce caractere familial.

1- Expliquer a M X le mode de transmission du caractére héréditaire en
question.

2- Ecrire les génotypes des différents membres de cette famille.

3- Déduire les caractéristiques de la transmission d’une anomalie liée a Y.
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4' Bilan des connaissances

1. LES PARTICULARITES DE LA GENETIQUE HUMAINE

L’hérédité humaine est particuliére car :
- ¥ Jles études portent sur un faible nombre d’individus.
- lesigénérations se succedent a un rythme relativement lent (25-30 ans).
- n€ peut pas imposer un accouplement pour étudier la transmission d’'un caractére ;

7

- egme humain comporte beaucoup de génes.
+

(Activité 1)
ue, la génétique soit une science basée sur les lois de la statistique, la durée d'une
génératio ine est longue, le nombre de descendants d’'une méme famille est faible...
c’est pourq portons des études statistiques sur plusieurs familles regroupées d’ou le
recours a I'arbresgénéalogique pour suivre le caractére envisagé sur plusieurs générations.
L’arbre généalogi un schéma présentant les membres d’une famille et leurs liens de
parenté, ainsi que | ﬂsion d’un caractére héréditaire.

O/’

I
! 1 2 Faux jumeaux

L
Vrais jumeaux
II 1 3|]a H 6 . 8 3|4 i

I, IL, III et IV : générations

III 1 2 3 4 6 [ 1,2,3:numéro d'ordre dans
la génération

v -
Phénotype Phénotype @: Union entre parentés

sain malade &

+ De nos jours, la génétique humaine s’intéresse a la transmissio pathologies
héréditaires (hémophilie, mucoviscidose...) et a la transmission de pafticularités
anatomiques (hypertrichose auriculaire...).

4+ Les mécanismes connus pour I'hérédité biologique sont de plusieurs types :

- les maladies héréditaires mendéliennes ou monogéniques ol un seul géne est i
dans l'apparition de la maladie. |l existe ainsi plusieurs types d’hérédité mendélie
(autosomique dominante, autosomique récessive, récessive et dominante liée
chromosome X, hérédité liée au chromosome Y).

- les maladies par aberrations chromosomiques dues a une anomalie de nombre ou de
structure des chromosomes.

2. LE MODE DE TRANSMISSION DES ANOMALIES
HEREDITAIRES

Les anomalies héréditaires peuvent étre classées selon leur mode de transmission en deux
types ; autosomique ou hétérosomique (ou liée au sexe).
N.B : on s’intéresse plutét a la transmission de maladies héréditaires.
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2.1. HEREDITE AUTOSOMIQUE RECESSIVE

Les genes responsables des maladies transmises sur le mode autosomique récessif sont
localisés sur les autosomes. L'allele muté responsable de la maladie est récessif par rapport a
I'alléle sauvage (ou normal) ; les hétérozygotes sont sains et la maladie se déclare chez
I'hnomozygote récessif. La maladie touche les deux sexes avec la méme fréquence.

Hétérozygote Hétérozygote
O 1 @ sain sain
+ % Parents + %
4 5 @ 7 NI Im NI Im
3 5] / N /

10 12

i

13

11

o
g4

Homozygote “V—«+———

15

Arbre généalogiqu ngrmaladie sain 25%  Hétérozygote Homozygote
autosomique réce@ sain 50% atteint 25%
2.2. HEREDITE AUTOSOMIQU ANTE

Les génes impliqués dans les maladies tr
localisés sur les autosomes. L'alléle muté r

En pathologie humaine, les situations ou l'on 0

ses par le mode autosomique dominant sont

des individus homozygotes pour les

le de la maladie domine l'allele "sauvage":
il suffit qu’un seul allele mute soit présent chez findi ig pour que la maladie se déclare.

alleles mutés (M//M) sont rares. S'ils sont viable
maladie. lls sont si rares qu'on peut considérer que<tou

hétérozygotes (M//n).

-

La transmission d’une maladie selon le mode autosomiqu

- les deux sexes sont généralement affectés avec la méme fréq

t plus séverement atteints par la
es atteints sont, sauf exception,

nt se caractérise par :

ce.

- la transmission de la maladie peut se faire par les deux sexes.

- la présence d'un seul allele muté suffit pour que la maladie se mani@
- un individu atteint a 50 % de risque de transmettre la maladie a ses enfahts (50% a

chaque grossesse). O

- un individu atteint a forcément un parent atteint.
- un individu sain n’a pas de risque de transmettre la maladie.

' —0

Yo
" R B
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2.3. HEREDITE RECESSIVE LIEE AU CHROMOSOME X
Dans ce mode d'hérédité, I'allele morbide (muté) porté par la partie propre du chromosome X
est récessif par rapport a I'allele « sauvage ».
Les femmes hétérozygotes ne sont pas atteintes mais peuvent transmettre la maladie; elles
sont dites conductrices.
La maladie ne se manifeste que chez les sujets de sexe masculin (XmY) ne possédant qu'une
seule copie du gene (sujets hémizygotes) et chez les femmes homozygotes récessives
(XmXm).
a transmission d’une maladie récessive liée au chromosome sexuel X présente les
¢ actéristiques suivantes :
= / -%une femme conductrice transmet la maladie a 50% de ses enfants, fille ou garcon
- les gargons d’une mére malade sont malades
les péres sains ne donnent que des filles saines
- rgons sont plus touchés par la maladie que les filles

Pere Meére saine mais Pére Meére Pére Meére
malade conductrice sain malade malade saine

LTk
L ]
i b b

XX XY XX

XY

XY

%X XX

2.4. HEREDITE DOMINANTE LIEE AU CH OPOME X

Ce mode de transmission implique que I'individu malade s6it p, d’un seul allele muté situé

sur la partie propre du chromosome X. Ce type de maladie gé e concerne donc a la fois

les femmes hétérozygotes et les hommes hémizygotes.

La transmission d’une maladie dominante liée au chromoso
- les deux sexes peuvent étre touchés par la maladie

- toute femme atteinte transmet la maladie & 50% de ses enfants, fiII on
- tous les garcons d’une meére saine sont sains é

- toutes les filles d’'un pere atteint sont atteintes

se caractérise par :

0
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F & 9\
.

Pere Meére malade Pére Mére Pere Meére
hétérozygote

sain malade malade saine

LTu

XY XX XY XX

2.5. HERE?T

Dans ce cas, il n’y
seul chromosome Y
Ces caracteres sont tran
chaque génération.

AU CHROMOSOME Y

considérer le caractere dominant ou récessif, puisqu’il N’y a qu’un
l'allele est présent, il s’exprime.

de,generatlon en genération et affectent tous les hommes a

Ce type de transmission frequent. |l s’agit le plus souvent de caracteres
dermatologiques, comme par e |e)I'hypertrichose auriculaire (présence de longs poils sur
le bord externe de l'oreille).
La transmission d’une maladie ou d’ aractére héréditaire lié au chromosome Y se
caractérise par : o

- le caractére (ou la maladie) ne touc s filles

- tous les garcons ont le méme phénot elleur pére.
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POUR EN SAVOIR PLUS :

Tout est dans les génes

es athletes ne naissent pas égaux», a déclaré un jour Roger Bannister, le premier homme a
coutir en 1954 le mille metres en moins de 4 minutes. Cette affirmation considérée a I'époque
“eopima, politiquement incorrecte a été trés largement critiquée. Mais aujourd’hui, la science lui

donnéraison. Nous ne sommes pas égaux. C’est évident si I'on considere la couleur des yeux, de
la pea es cheveux, la forme du nez et du visage ou encore la taille. Nous savons tous que
certairgr téristiques sont héréditaires. Mais il y en a d’autres non. A I'école, il y a des éléves,
gargons o@, qui courent plus vite que les autres sans s’étre jamais entrainés. Certains sont
naturellem 0 vec des muscles bien développés alors que d’autres restent désespérément
fréles. De nos @ales athlétes noirs trustent les podiums dans les épreuves de sprint. Le record
du monde du 100 me détenu par I'un d’entre eux. Lors des quatre derniers Jeux olympiques,
tous les finalistes d@ etres masculin étaient originaires d’Afrique occidentale. Il en va de
méme chez les femmes.¢Sur plus longues distances, ce sont en revanche les athlétes d’Afrique
orientale qui dominent. C t, éela se fait-il? Pourquoi les Ethiopiens ne produisent-ils pas
d’haltérophiles de classe mo % t pourquoi les Caucasiens ne sont-ils pas aussi endurants
qu’eux? La réponse est simple: parc des qualités telles que la force, la vitesse, I'endurance et
la mobilité sont dans une certaine n@g héréditaires. Les génes ne déterminent pas seulement la
couleur de la peau mais aussi I'aptitude éfﬁqug&certains sports avec succes.

Endurant grace a ses genes

Eero Mantyranta était un phénomeéne. Il a décro&? miére médaille d’'or aux Jeux olympiques
d’hiver de 1960 a Squaw Valley dans le relais 4 x m etres, a I'age de 23 ans. Personne ne
croyait ce jeune Finlandais capable d’'un tel exploit. Ave& m 70, Eero est du genre plutdt petit
pour un skieur de fond, ce qui ne 'empécha pas de récolt médailles lors des JO de 1964 et
1968, glanant deux fois I'or, deux fois I'argent et une fois le e. A cela s’ajoutent les titres
conquis lors de deux championnats du monde. Soupgonn age a maintes reprises,
Méntyranta a toujours clamé son innocence. Deux décennies plus &S‘Ses spécialistes en biologie
moléculaire découvrirent son secret : une mutation génétique rare qui ettait a son sang de
transporter une quantité inhabituelle d’'oxygéne. Son organisme avait un@ ion particulierement
sensible a I'hnormone endogéne EPO qui favorise la formation de globu e&es. Méntyranta
possédait ainsi un avantage naturel sur ses concurrents. La méme muta génétigue a été
observée chez de nombreux proches, environ 200 a ce jour. <r j.

/A
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Exercices Q

A- RESTITUTION DES CONNAISSANCES

rcice n° 1 : QCM : relever la ou les réponse(s) correcte(s) dans chacun des items

m

<

Q

c

o)

o

O

-
2)
3)
4)
5)
6)
7)

@ suivants :
@maladie récessive liéea X :

fecte uniquement les garcons
béransmet d’'une meére atteinte a tous ses fils
c- i@smet d’un pére atteint a toutes ses filles
d- se'manifeste généralement dans toutes les générations
Dans le cas ynomalie récessive liée au chromosome sexuel X :
a- toute fill doit avoir son pere atteint
b- tout fils attein @ aveir une mere atteinte
C- un pére normalpe ir des filles atteintes

d- toute fille atteinte d &r sa mére atteinte

Une femme atteinte d'un omalie dominante liée a X :
a- donne des gargons tous atﬁﬁts.
b- donne des filles toutes attéin "
c- peut étre issue d'une mere a
d- estissue obligatoirement d'une atteinte
Dans le cas de la mucoviscidose, m tosomique récessive, un couple

d’hétérozygotes : a/‘
a- aunrisque de 2 d’avoir un enfant malade

b- a unrisque de 4 d’avoir un enfant malade
c- aun risque d’avoir un enfant malade si le foet
d- ale méme risque d’avoir un enfant malade qu
parents est hétérozygote.
Un mariage consanguin :

a- uni deux individus ayant un certains liens de parenté. ;

cette maladie.

aladie.

de caryotype XY.

e ou un seul des

b- uni toujours deux individus ayant les mémes grands parent

c- atoujours pour conséquence la naissance d’un enfant malade.

d- est arisque, car il augmente la probabilité d’avoir un enfant mala@
Dans le cas d’une anomalie dominante liée au chromosome sexuel X

a. toute fille saine doit avoir un pére sain.

b. tous les fils d'une mere saine sont sains. A

c. tout garcon atteint doit avoir un pere atteint.

d. toute fille atteinte doit avoir une mére atteinte.
Dans le cas d’une maladie héréditaire récessive portée par le chromosome
sexuel X, une meére atteinte a :

a- tous ses gargons sains.

b- tous ses garcons atteints.

c- obligatoirement un peére atteint.

d- obligatoirement une mére atteinte.
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B- MOBILISATION DES CONNAISSANCES

Exercice n° 2:

On connait une forme de diabéte héréditaire due a une insuline anormale,
inactive. La transmission de la maladie a été étudiée dans une famille dont l'arbre
généalogique est présenté par le document 1.

B ©
@éﬂ

|:| O homme et femme sains

- ‘ homme et femme malades

LTI

/ Document 1
1. A l'aide d’un raisonnement a nte, indiquer si :
a) l'alléle responsable de la mala ﬁmmant ou récessif

b) le géne est porté par un autosome un chromosome sexuel

Pour désigner les alleles “normal” et “@\al” vous emploierez, suivant les cas, les
symboles N ou n et M ou m. s&

2. Ecrire le génotype de quelques individus | ement choisis.

3. Quelle remarque pouvez-vous falre concer@ risque de naissances d’enfants
diabétiques chez le couple (112, 1113) ?

Exercice n° 3 : -

Un couple vient consulter un médecin pour solliciter un ‘@eil génétique” : la femme,
en début de grossesse, craint de transmettre a son enfan hilie car cette maladie
est présente dans sa famille g

L’enquéte génétique a permis d’établir I'arbre généalogique dusdocument 2. Les
individus 1111 et 1112 sont les parents consultants. &
On signale que la maladie n’est pas connue dans les familles de 5,0n sait, par
ailleurs, que I'hémophilie est une maladie de gargons.
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1) En argumentant de fagon précise, indiquer si :
a- 'alléle responsable de la maladie est dominant ou récessif ;
b- le géne est porté par un chromosome sexuel ou par un autosome.
2) Ecrire les génotypes possibles ou certains des individus 12, 112, 114 et 1112.
3) Les craintes de la femme [l12 sont-elles fondées ? Estimer le risque de naissance
d’un enfant atteint.
Exercice n° 4 :
On connait une forme de stérilité chez 'homme se traduisant par I'absence de

ation de spermatozoides. Cette anomalie est liée a la mutation d’'un géne appelé
e

e AZF dont on recherche la localisation.
ar enéalogique du document 3 montre la transmission dans une famille du gene
ui

G thréle la croissance et qui se trouve au voisinage immédiat du gene AZF.
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Etudier le mode de transmission de cette forme de stérilité @
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