DE LORGANISME A
LA MOLECULE

Le phénotype peut se définir a différentes échelles




Un maladie génétique: la drépanocytose

m Maladie héréditaire due a un
allele récessif

m Effets de pléiotropie

m Mutation dans I’ADN (alléle muté) = changement dans une
protéine (hémoglobine) = effets au niveau des cellules et de
'organisme (symptomes de la maladie)




Génot e _Deux copies de I’allélé de la drépanocytose -un acide amine
yp | change en positon 6 ae Ia chaine de la -globine

Hémoglobine S (anormale) produite au lieu
de 'hémoglobine A (normale)
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Lorsque la teneur en O, est faible dans le sang, I'némoglobine anormale cristallise
= |es globules rouges se modifient et prennent la forme d'une faucille
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® Diametre d'un globule rouge normal : 7 um.

® Calibre d'un capillaire: 7 & 8 um (juste ce qu’il faut pour
laisser passer les globules en file).

* Les globules rouges drépanocytaires, en forme de faucille,
sont trés raides et peuvent bloquer la circulation dans les capil-
laires.

capillaire . c OO O/ globule rouge

x 1000




I] Ioc1ah: Dégagez pour chaque
échelle de phénotype ses caractéristiques

tant chez un individu sain que chez un
individu drépanocytaire. Vous pouvez éta-
blir un tableau comparatif.




Individu sain

Individu drépanocytaire

Echelle
macro-
scopique

Pas de symptomes

Symptéme principal :
anémie grave,

Complications:
infections pulmonaires,
insuffisance rénale ou
cardiaque, rhumatismes,
lésions de la rate,
affections neurologiques

Echelle
cellulaire

Hématies normales,
souples, en forme de
disques biconcaves

Hématies fragiles,
rigides en forme
de faucille.

Echelle
moléculaire

Hémoglobine A soluble
comportant un acide
glutamique (Glu) en
position 6 de la chaine

Hémoglobine S formant
des filaments inso-
lubles et comportant
une valine (Val) en
position 6 de la chaine




