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COMMENT SE TRANSMETTENT LES MALADIES GENETIQUES ?

LES MALADIES A TRANSMISSION AUTOSOMIQUE DOMINANTE

m Le corps humain est constitué de milliards de “cellules” comportant chacune un
noyau. Ce noyau renferme toute notre information génétique.

m Celle-ci est répartie sur 46 chromosomes (23 paires). Pour chaque paire, il y a un
chromosome d'origine paternelle et un chromosome d’origine maternelle.

qui contiennent I'information génétique
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m Les chromosomes sont constitués d'ADN qui porte les genes (25 000 environ).
Les génes sont donc eux aussi représentés en 2 copies (maternelle/paternelle).

m Si un gene est altéré, on parle de “mutation” (soit “géne muté”).

m Un individu est dit homozygote s'il a 2 copies normales du gene ou 2 copies mutées
du gene.

m Un individu est dit hétérozygote s'il a une copie mutée et une copie normale du géne.
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m Une maladie autosomique est une maladie qui touche aussi bien les filles que
les gargons.

m Lorsqu’une maladie est dominante : il suffit que la personne présente une seule copie
du géne muté pour que la maladie s'exprime.

Chaque parent

transmet une seule
b copie de ses genes;;
ily adong,
a chaque grossesse,
ii i 4 combinaisons
possibles

Enfants non atteints Enfants atteints

m A chaque grossesse, I'enfant a 1 risque sur 2 d'étre atteint. S'il est atteint, il aura a
son tour 1 risque sur 2 de transmettre la mutation a sa descendance.

m Si I'enfant n'a pas hérité de la mutation (enfant non atteint), il ne peut pas la
transmettre a sa descendance.

m La maladie peut s'exprimer de maniére variable selon les individus au sein de la méme
famille ou d'une famille a I'autre (gravité, age d'apparition).

m Une personne peut étre malade sans que ses parents ne le soient. Il s'agit d'une
anomalie "De Novo", apparue au moment de sa conception. En revanche le risque
de transmettre la maladie a la descendance est de 1 sur 2.
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