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GENETIQUE HUMAINE ET BIOTECHNOLOGIE (lGP + 14P)

1. La dystonie dopa-sensible (DRD). 16P

A l'age de cinq ans, les jumeaux Alexis et Noah Beery ant commence a avoir des problemes de
mobilite. lls ne pouvaient marcher qu'en boitant, leurs mains se mettaient a trembler
involontairement ou leur bouche se crispait lorsqu'ils voulaient parler ou macher. On leur a alors
diagnostique une dystonie dopa-sensible {ORD).
("dystonie" : terme designant un trouble moteur dO a un dy5fonctionnement cerebral. Dans le cas
d'une ORD, la dystonie est due a un manque de dopamine d'origine genetique)

Pour un diagnostic precis, un arbre genealogique (figure 1) de la famille a d'abord ete etabli.

figure 1: arbre genealogique de la famille Beery
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1.1. Determinez le mode de transmission de la maladie de DRD. Justifiez votre choix en vous

referant aux genotypes des jumeaux et de leurs parents. Expliquez pourquoi d'autres modes

de transmission sont a exclure. {9P)
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La mutation responsable du defaut genetique se trouve sur le gene SPR, qui code pour l'enzyme
sepiapterine reductase (SRD). La figure 2, montre la voie de synthese de la dopamine et d'un autre
neurotransmetteur, la serotonine. Chez certains patients atteints de dystonie dopa-sensible,
!'administration de serotonine synthetique peut attenuer, voire faire dispara'itre, les deficits
moteurs.
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figure 3: echantillon d'ecriture de Noah avant (a
gauche) et apres (a droite) la therapie.

figure 2: voie de synthese de la dopamine et de la
serotonine. Pour produire de la dopamine et de la
serotonine, le GTP doit etre converti en deux etapes et a
l'aide de deux enzymes en BH4, qui sert ensuite de
cofacteur pour !'activation d'autres enzymes..
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1.2. A l'aide de la figure 2, analysez les consequences d'un dysfonctionnement ou de !'absence de

la sepiapterine reductase sur la formation de dopamine et de serotonine. {3P)

1.3. Expliquez pourquoi la prise de L-Dopa seule ne resout pas completement les sympt6mes de la

maladie chez Alexis et Noah. {2P)

1.4. Expliquez, a l'aide des genotypes des parents d'Alexis et de Noah, pourquoi ceux-ci presentent

un phenotype sain. {2P)
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2. Des animaux domestiques lumineux 14P

proteine

Proteine Jluorescente verte, GFP
La proteine fluorescente verte provient de la meduse
Aequorea victoria. Lorsqu'elle est exposee a la
lumiere ultraviolette, elle emet une fluorescence gene

verte. Pour observer la distribution spatiale et
temporelle d'une proteine d'interet dans des cellules,
des tissus ou des organismes vivants, la sequence
d'ADN du gene GFP peut etre fusionnee avec la
sequence d'un gene dont le produit genique doit etre
etudie (voir figure de droite). La fluorescence de la
GFP permet alors d'observer si le gene d'interet est
exprime par les cellules. Le degre de fluorescence est
meme utilise comme mesure de l'activite du gene.

gene gfp gene d'inter@t

proteine de fusion

Proteine Jluorescente rouge, RFP
Une mutation ponctuelle du gene GFP (mutagenese) realisee en laboratoire entra'ine une
modification de la structure de la proteine GFP. II en resulte alors d'autres couleurs de fluorescence.
Le mutant 565T provoque une fluorescence six fois plus forte dans la couleur rouge. On parle alors
de proteine fluorescente rouge, RFP.

Position des acides amines au sein de la proteine

... 64 65 66 67 68 69...

wildtyp (GFP} Phe Ser Tyr Gly Val Gin

565T-mutants (RFP} Phe Thr Tyr Gly Val Gin

tableau 4: position des acides amines mutes au sein de la proteine
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figure 5: integration du gene RFP dans le genome de chats
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2.1. Expliquez la fonction du gene GFP en tant que gene rapporteur chez un animal et decrivez

brievement les etapes de travail qui permettent d'isoler le gene GFP de la meduse. {SP)

2.2. Decrivez, a l'aide du tableau 4 et de la figures, comment un gene RFP est cree a partir du gene

GFP initial et comment un chat transgenique est obtenu. {SP)

2.3. Menez une breve discussion sur !'interdiction europeenne des animaux domestiques

transgeniques en proposant 2 arguments pour et 2 contre celle-ci. {4P)

ECOLOGIE (lSP + lSP)

poil absorbant (partie tres fine de la racine) dans un
pore moyen partie11ement rempli d 'air et d'eau

figure 6: Pores du sol et disponibilite de l'air et de l'eau pour la plante

lSP
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d'air d'air
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3. Importance des pores du sol pour les plantes

La formation du sol par !'alteration de la roche
ne produit pas seulement des particules
minerales de differentes tailles, mais aussi des
cavites, les pores. En moyenne, environ la
moitie d'un sol est constituee de cavites. Ces
pores sont remplis soit d'eau, soit d'air (fig. 6).
Le diametre des pores determine la quantite
d'eau que le sol retient contre la force de gravite
et met a la disposition des plantes sans que
!'oxygenation des racines en souffre (tableau 7).
Les pores de taille moyenne sont les plus
appropries pour l'approvisionnement en eau.
Les pores grossiers assurent
l'approvisionnement en azote des racines et
!'oxygenation des organismes vivants du sol. Les
animaux du sol, en particulier les vers de terre,
ameublissent le sol et multiplient ainsi les pores
grossiers et moyens, importants pour les
plantes et le rendement des recoltes.

I type de diametre (um) etat de l'eau effets ecologiques
pore

pores 50 eau d'infiltration tres remplis d'air, habitat (racines, faune du sol,
grossiers mobile microorganismes); ravitaillement en oxygene pour

la respiration cellulaire

pores 50-10 eau d'infiltration remplis d'air ou d'eau, habitat (pails absorbants des
moyens peu mobile racines, microorganismes); l'eau et les mineraux y

contenus peuvent etre absorbes par les poils
absorbants des racines

10 - 0,2 eau de retention

pores fins $0,2 eau de retention presque toujours remplis d'eau ; l'eau s'y trouvant
ne peut etre utilisee par les plantes

tableau 7: importance ecologique des pores du sol
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(a) Ensemencement sans autre
passage .
(b) Passage d'un outil agricole pour
ameublir le sol, puis ensemencement.
(c) Passage de la tonne a lisier, puis
ensemencement.
(d) Trois passages de la tonne a lisier,
puis ensemencement..

figure 8: Influence du compactage du
sol sur le rendement de la recolte (en
%) dans l'essai sur le terrain:
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3.1. Resumez !'importance des pores du sol pour les plantes a l'aide de la figure 6 et du tableau 7.

{3P)

3.2. La figure 8 montre l'effet du compactage du sol sur le rendement des cultures. Decrivez et

expliquez les resultats de cet essai. {SP)

3.3. Decrivez, a l'aide d'un schema annote, le cycle de l'azote. {SP)

3.4. Expliquez le role des legumineuses dans ce cycle et soulignez !'importance des pores du sol

pour ces plantes. {2P)
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4. Le rechauffement climatique et les oceans lSP

Coup d'reil sur le passe : des etudes sur le changement climatique ant montre qu'outre la surpeche,
le rechauffement climatique qui a eu lieu jusqu'a present a egalement contribue au declin des stocks
de poissons. La cause en est une augmentation de la temperature dans les oceans. Certains
chercheurs prevoient une augmentation de la temperature des oceans de 2°c pour l'annee 2100.

periode de chaleur actuellederniere periode de chaleur

26

25

~ 24,:.,
::,

"' 23e.,
"C 22.,
:i
~ 21,.,
Q.
E~ 20

Une equipe internationale de chercheurs a recemment etudie l'effet d'une augmentation de la
temperature de l'eau des oceans sur la composition des especes de poissons presentes dans le
courant de Humboldt au large du Perou. Les courants marins froids qui partent de l'Antarctique
ramenent a la surface de nombreux mineraux provenant des profondeurs, si bien que cette region
est consideree comme l'une des plus productives du monde sur le plan biologique. L'anchois
peruvien {Engraulis ringens), egalement
appele anchois, joue un role important
dans la peche.
L'etude a compare les conditions actuelles
- depuis la fin de la derniere periode
glaciaire, ii ya 11.700 ans - avec celles de
la periode chaude, ii ya 126.000 a 115.000
ans (figure 9).
La derniere periode chaude a connu des
temperatures de l'eau dans le courant de
Humboldt telles qu'elles sont prevues
pour la fin de ce siecle.

figure 9: Comparaison des temperatures moyennes dans les eaux du courant
de Humboldt au Perou
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figure 10: Comparaison de l'abondance des especes de poissons presentes dans le courant de Humboldt au large du Perou
au cours de la derniere et de l'actuelle periode chaude (sur la base des ossements trouves (tourbillon).
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Regard vers l'avenir : un autre groupe de chercheurs s'est tourne vers l'avenir et a developpe un
modele permettant de predire les changements induits par le changement climatique dans les
oceans du monde d'ici le milieu du siecle. Les chercheurs se sont particulierement interesses a la
temperature de l'eau (figure 10). En outre, ils ant calcule la modification de la taille des poissons
presents. (figure 11).
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figure 11: Valeurs historiques et previsions du changement moyen de
temperature au fond de differents oceans d'ici 2050.

figure 12: Changements attendus de la taille dans une zone de
peche donnee (en pointilles rouges) entre aujourd'hui et une
situation hypothetique au milieu de notre siecle ..

4.1 A l'aide des figures 9 et 10, decrivez les differences des communautes de poissons entre la derniere
periode chaude et l'epoque actuelle. (4P)

4.2 Quelles seront les consequences pour la population d'anchois, la vie marine, !'ensemble de l'ecosysteme
mais aussi pour le domaine social (humain), en termes d'abondance des differentes especes de poissons,
si les temperatures de l'eau continuent a augmenter au cours des prochaines decennies ? (3P)

4.3 Decrivez brievement le changement climatique naturel. Expliquez la difference entre ce changement
climatique et le changement climatique anthropique et leur effet respectif sur la temperature de notre
atmosphere. (4P)

4.4 Resumez brievement les resultats concernant !'evolution future des temperatures a l'aide de la figure 11.
Decrivez le changement prevu dans les zones de peche a l'aide de la figure 12. (4P)
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