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1. La maladie de Stargardt. [40P]

La maladie de Stargardt est une maladie oculaire hereditaire qui provoque une degenerescence' de
la retine. Elle appara'it a l'adolescence et entra'ine des troubles de la vision jusqu'a la perte totale de
la vision.
La maladie de Stargardt est causee par des changements au niveau d'un gene appele ABCA4.
Le corps utilise la vita mine A pour former des cellules dans la retine (la retine est la couche de tissu
photosensible au fond de l'reil). Le gene ABCA4 produit une proteine pour eliminer l'exces de
graisse. Dans le cas de la maladie de Stargardt, ce gene ne fonctionne pas et, par consequent, la
graisse s'accumule dans des a mas jaunatres sur la macula2. Au fil du temps, ce materiau gras tue les
cellules photosensibles, ce qui affecte la vision du patient.

La figure 1.1 ci-dessous montre l'arbre genealogique d'une famille ou la maladie de Stargardt se
produit.

1.1) A l'aide de l'arbre genealogique (figure 1.1), determinez le mode de transmission que la
maladie de Stargardt semble suivre. Justifiez votre reponse en excluant, par des exemples
concrets, taus les modes de transmission alternatifs.
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Fig. 1.1 : Arbre genealogique d'uneJami/le atteinte de la maladie de Stargardt.
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1.2) lndiquez les genotypes des personnes 1, 5 et 10. Justifiez vos reponses. 3P.

1.3) Les parents 3 et 4 souhaitent avoir un enfant et craignent que leur enfant puisse souffrir de
la maladie de Stargardt. Determinez la probabilite statistique que cet enfant souffre de la
maladie. Justifiez votre reponse ! 2P.

1.4) Decrivez la methode nommee « diagnostic preimplantatoire » {DPI} et expliquez de quelle
fac;:on celle-ci garantirait au couple d'avoir des enfants sans cette maladie hereditaire. 4P.

1.5) Certaines personnes critiquent la mise en reuvre du DPI. Discutez les avantages et les
preoccupations ethiques d'un DPI en utilisant 2 arguments en sa faveur et 2 en sa defaveur.

4P.

Une equipe de chercheurs suisse tente de developper une methode qui permettrait aux medecins
de guerir les patients atteints de cette maladie genetique.
Dans un premier temps, l'equipe a du sequencer le gene ABCA4 mute chez les personnes concernees
pour creer par la suite des outils du genie genetique.

1.6) La methode de Sanger a perm is de determiner la sequence des bases de ce gene. Expliquez
le principe du sequenc;:age selon la methode classique de Sanger. 7P.

1.7) Les electrophoregrammes suivants (figure 1.2) ont ete obtenus par les chercheurs grace a la
methode de Sanger. lls representent la sequence complementaire a une partie du gene
ABCA4. Utilisez la figure 1.2 pour etablir la sequence de bases d'une partie du gene intact et
du gene mute. Veillez a indiquer !'orientation des fragments d'ADN. 4P.

partie du gene ABCA4 intact partie du gene ABCA4 mute
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Fig. 1.2: Resultat du sequencage selon Sanger d'une partie du gene ABCA4.
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Les resultats du sequenc;:age de I'AON ant permis a l'equipe de prendre des mesures
supplementaires pour guerir les patients affectes.
A l'aide de la methode CRISPR-Cas9 la mutation dans les cellules de la retine affectees est desormais
censee etre eliminee.
Lars d'une intervention chirurgicale oculaire, des adenovirus, qui servent de vecteurs pour delivrer
le complexe CRISPR-Cas9 aux cellules affectees, sont injectes a l'aide d'une fine aiguille. A l'interieur
des cellules, ce complexe proteique remplit alors la fonction de ciseaux moleculaires ayant comme
but de reparer la mutation.

1.8) Oecrivez comment les differents composants de CRISPR-Cas9 sont utilises dans la recherche
et la medecine pour effectuer une coupure a un endroit precis de I'AON. 4P.

1.9) Plus classiquement, les endonucleases (enzymes de restriction) bacteriennes ont ete
utilisees dans la recherche comme outil du «gene-editing» (modification localisee d'une
sequence genomique).

a) Decrivez la fonction nature lie des enzymes de restriction dans les bacteries. 4P.

b) Nommez 3 avantages d'une utilisation de CRISPR-Cas9 comme ciseaux moleculaires
par rapport aux enzymes de restriction. 3P.

3/5



Examen de fin d'etudes secondaires generales- 2023 Numero du candidat:

2. Developpement de l'ecosysteme sur l'ile de Surtsey. [20P]

En novembre 1963, un volcan sous-marin eclate au sud de l'lslande. La lave et les cendres ant
depasse la surface de l'eau et forme une nouvelle 'ile. La superficie de l''ile ne cessa de cro'itre jusqu'a
ce qu'elle ait finalement trois kilometres carres. L'activite du volcan cessa a pres trois ans et demi.
L''ile rec;:ut le nom de Surtsey et fut fermee aux touristes. Ainsi les biologistes ant pu etudier le
developpement de la vie sur la roche volcanique vierge.

.
• Surtsey

Fig. 2.1 eruption volcanique entre 1963 - 1967. De
la lave a ete ejectee jusqu'a une altitude de 400 m.
[source: https:J/snl.no/Surtsey- public domain]

Fig. 2.2 localisation geographique de l'i'le au sud
de l'lslande.
[source: https:J/en. wikipedia.org/wik1/Surtseyll/media/
File:lceland_relie.f_map.jpg]

2.1) Apres que l''ile a ete peuplee dans une premiere phase de mousses et de lichens et que la
decomposition de ceux-ci a cree une fine couche de sol, des plantes ant pu commencer a
coloniser l''ile. Decrivez comment la vegetation de cette lie s'est developpee au cours des
decennies qui ant suivi sa formation. 6P.
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2.2) Le champ de lave a ete repeuple sur une longue periode et l'ecosysteme nouvellement
forme a change avec le temps.
Comparez les stades de developpement de la vegetation de ce nouvel ecosysteme en
copiant et en remplissant le tableau suivant sur la feuille d'examen. Pour ce faire, utilisez des
mots descriptifs et comparatifs (grand, moyen, petit, mains que, plus que, aucun, ... ). 4P.

stade precoce stade intermediaire stade tardif
[0 - 10 ans a pres la [10 - 100 ans apres la [plus que 100 ans apres
formation de 1'1'1e] formation de 1'1'1e] la formation de 1'1'1e]

biomasse

biodiversite

proportion en
strateges r
proportion en
strateges K

2.3) Les Etats insulaires a faible pente, comme les Ties Salomon dans le Pacifique Sud (figures 2.3
et 2.4), sont particulierement vulnerables au rechauffement climatique global et a
l'elevation du niveau de la mer.
Decrivez l'effet de serre anthropogenique et expliquez comment ii conduit a une menace
pour des Etats insulaires entiers. 7P.

Fig. 2.3 photographie aerienne des Ties Salomon.
[source:https :J/www.flickr.com/photos/iloasiapaofic/1608426979
1]

Fig. 2.4 localisation geographique des Ties
Salomon dans le Pacifique Sud.
[source:https:1/www.fr.de/politik/klimawandel­
erderwaermung-salomonen-tuvalu-inselstaaten-paz1fik­
china-usa-92004992.html]

Salomonen

2.4) Citez 3 solutions plausibles qui permettraient a l'humanite de freiner l'effet de serre
anthropique et de reduire son impact sur les Etats insulaires, et plus generalement sur
l'environnement. 3P.
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