
Thème B : Génétique et 
évolution 

Activité B1-3 : Analyses génétiques dans l’espèce humaine 
 

Problème : Comment l’étude d’un arbre généalogique familial permet-elle d’identifier 
les allèles portés par un individu et le risque de maladie associé ? 

 

La mucoviscidose est une maladie génétique qui touche principalement les voies respiratoire en induisant la production 
d’un mucus trop visqueux dans les bronches provoquant ainsi des difficultés lors de l’expiration et une toux chronique. 
Ce mucus anormal est également à l’origine de nombreuses infections (bronchites à répétition). A long terme, ces 
infections détruisent le tissu pulmonaire et une greffe de poumons devient nécessaire pour palier à l’insuffisance 
respiratoire.  
 

Cette maladie est due à des mutations du gène responsable de la synthèse de la protéine CFTR (situé sur la paire de 
chromosome n°7).  
 

Cette protéine permet 
normalement à faire sortir des ions 
chlorure des cellules de la 
muqueuse pulmonaire et fluidifie 
ainsi le mucus produit par ces 
cellules. L’absence de cette 
protéine ou son dysfonctionnement 
induit la production d’un mucus 
épais et trop visqueux. 

 
On connait aujourd’hui 2000 
mutations différentes de ce gène. 
 

Objectif 1 : Utiliser le logiciel ANAGENE pour comparer les allèles de ce gène et déterminer le génotype des individus 
d‘une famille porteuse de la mutation. 

 

Logiciel ANAGENE allèle CFTR-ref allèle non muté 
allèle CFTR-Delta F508 mutation la plus fréquente pour la mucoviscidose : 69 % des cas 
allèle R553X mutation peu fréquente : 0,93 % des cas 

  

1) Comparez les 2 allèles mutés avec l’allèle non muté : pour cela, sélectionnez les deux séquences puis allez dans le 
menu TRAITER puis « comparer les séquences » puis choisir : 
• « comparaison simple » si les séquences ont la même longueur (pas de délétion ni d’insertion) 
• « comparaison par discontinuité » : si les séquences sont de longueurs différentes (présence de délétions ou 

insertions) 
2) Convertissez les allèles en protéines (traduction en séquence d’acides aminés) : pour cela, sélectionnez les deux 

séquences puis allez dans le menu TRAITER puis « convertir les séquences » : cochez « placer le résultat dans la 
fenêtre d’affichage »). Puis utilisez les fonctions du logiciel pour comparer les deux protéines CFTR anormales avec 
la protéine de référence et comprendre les conséquences des deux mutations. 

3) D’après l’étude de l’arbre généalogique, démontrez le mode dominant ou récessif des allèles mutés.  
4) Dans la population française, le risque d’être malade est de 1/4500 et celui d’être hétérozygote est de 1/34. Dans 

l’arbre de la famille ci-dessous, le couple II4-II5 a deux enfants et un enfant à naitre. Si les parents n’avaient pas 
déjà un enfant atteint, ils pourraient vouloir connaitre leur risque de mettre au monde un enfant malade : calculez 
ce risque théorique (on parle de diagnostic prénatal comme le médecin pourrait le faire en amont d’un 
prélèvement de son ADN par amniocentèse).  

 

5) Utilisez le logiciel afin de déterminer les génotypes du père, de la mère, du fils III et de la fille III et le risque d’être 
malade pour l’enfant à naitre. 



 
 

Objectif 2 : Montrer l’intérêt d’une analyse génétique familiale 

 

 
 

 
 

Question : Montrez l’intérêt de l’analyse génétique approfondie réalisée sur la famille A pour l’enfant III1 à naitre. 


