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EXERCICE 1 : QCM GENERALES (8 points)

1 2 3 4 5 6 7 8

b b-d C c-d C d b-d a

Toute réponse fausse annule la note attribuée a l’item.
Pour les items 2, 4 et 7 ; attribuer 0, 5 point pour une seule réponse correcte.

EXERCICE 2 : NEUROPHYSIOLOGIE (6 points) L analyse de documents n’est pas exigée

dans la réponse comme il est indiqué en téte du sujet.

1)

1. Arrivée d’un potentiel d'action (influx nerveux) au niveau du motoneurone.

2. Ouverture des canaux voltage-dépendants & Ca™ et entrée massive de ces ions dans le
bouton synaptique.

3. Libération par exocytose de I'acétylcholine dans la fente synaptique.

4. Fixation de I’acétylcholine sur des récepteurs spécifiques de la membrane postsynaptique.
5. Ouverture des canaux chimiodependants a Na* et entrée massive de ces ions dans le
sarcoplasme ce qui déclenche un PA musculaire.

6. Contraction musculaire.

7. Recapture par la terminaison presynaptique de la choline liberée par I'nydrolyse.
Arrondir la note au quart supérieur.

2) Les toxines botuliques agissent sur les protéines des cellules nerveuses, des cellules
musculaires ou des deux a la fois.

3) les toxines botuliques agissent sur les protéines des cellules nerveuses au niveau de
I’élément présynaptique.

4) Les toxines botuliques n’agissent pas sur les canaux voltage-dépendants a Ca™™.

Les toxines botuliques bloquent la transmission synaptique.

5) Les toxines B et F agissent sur la protéine P1, les toxines A et E agissent sur la protéine
P3 et aucune toxine n’agit sur P2.

6) Les neurotoxines B et F sont des endoprotéases, c'est-a-dire des enzymes capables de couper
la protéine P1 (synaptobrévine) au milieu de I’enchainement des acides aminés. La protéine P1
ainsi clivée n'interagit plus avec les autres protéines et I'exocytose n‘a pas lieu.

Les neurotoxines A et E coupent la protéine P3 (SNAP). La protéine P3 clivée ne se lie plus
avec la protéine P1 empéchant ainsi I'exocytose. Les toxines botuliques empéchent donc
I'exocytose des vésicules presynaptiques, rendant impossible la transmission du message
nerveux au muscle, qui ne se contracte plus (paralysie).

Dans le cas de I’incontinence urinaire, le Botox inhibe la transmission synaptique
et par suite les contractions involontaires de la vessie et les mictions
involontaires.

Dans le cas des rides d’expression, le Botox inhibe la transmission synaptique
d’ou le relachement des muscles du visage au niveau des rides ayant pour
conséquence I’effacement des rides.

Un seul cas est exigé.
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EXERCICE 3 : GENETIQUE HUMAINE (6 points)

1) Hypothese 1 : I’all¢le qui controle cette maladie est porté par la partie spécifique
du chromosome y.

Dans ce cas la maladie se transmet exclusivement d’un pére malade a tous ses gargons. C’est- a-
dire chaque garcon malade doit avoir un pere malade ce qui est le cas pour les garcons Il et
I11,. Hypothése a retenir.

Hypothese 2 : I’alléle qui contrdle cette maladie est récessif porté par la partie spécifique
du chromosome X.

Selon cette hypothése, chaque garcon malade hérite un chromosome y de son pére et un
chromosome X porteur de I’alléle muté de sa mere qui devrait €tre au moins conductrice.

Ceci pourrait étre le cas pour les femmes I, et 13,

Hypothése a retenir.

Hypothése 3 : I’allele qui controle cette maladie est récessif porté par un autosome.

Dans ce cas, chaque individu malade homozygote hérite un allele muté de chacun de ses parents
qui devraient étre les deux au moins hétérozygotes. Ceci pourrait étre le cas pour les couples
(11, 12) et (112, 113) dont un parent homozygote récessif et ’autre hétérozygote.

Hypothése a retenir.

Hypothése 4 : I’alléle qui controle cette maladie est dominant porté par un autosome.
Selon cette hypothese ;

- chaque individu malade doit avoir au moins 1’un des parents malades.

= Ce qui est le cas pour 112 et 1112.

- les enfants sains devraient avoir deux parents porteurs de 1’alléle normal. Ceci pourrait
étre le cas pour 111 et IV1 (un parent malade hétérozygote et un autre sain homozygote).

Hypothése est a retenir.
Hypothese 5 : I’alléle qui contréle cette maladie est dominant porté par la partie
spécifiqgue du chromosome X.
Selon cette hypothése, chaque gargon malade devrait avoir une mére malade. Or, ce n’est pas le
cas pour le garcon 1, qui est malade alors que sa mere I, est saine.
Hypothése a rejeter.

2) Le document 6 montre que :
- la fille porte deux exemplaires du gene étudié : ce gene ne peut pas étre lie ay.
hypothése 1 a rejeter.
- la fille ne peut hériter que I’all¢le A; de son pére puisque ce dernier ne porte sur ses
chromosomes que I’allele A;. Donc, I’alléle A, provient de la mere.
- le fils ne porte sur ses chromosomes que I’all¢le Ay, si la maladie est autosomique, ce garcon
serait de génotype A1//A;; dans ce cas il hériterait une copie de I’allele A; de sa mére. Si la
maladie est liée a X, ce garcon serait de genotype X a1//Y; dans ce cas le chromosome
X a1 proviendrait de la mére.
Déduction : Cette mére saine porte sur ses chromosomes 1’alléle A; et 1’alléle A; : ¢’est une
femme conductrice saine.
Ceci montre que 1’alléle qui contrdle cette maladie est récessif et par suite ’hypothése 4 est a
rejeter.
L’hypotheése 3 (maladie récessive liée a un autosome) et I’hypothése 2 (maladie récessive
portée par X) sont a retenir.

3) dans le cas ou la maladie est autosomique, le garcon Il, malade homozygote porterait
deux copies de I’alléle muté ce qui est contradictoire avec les données du document 7 :
I’hypothése 3 est a rejeter.

Donc cette maladie est contrélée par un alléle récessif lié a X.
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4) a) soit le couple d’alléles (A, a) avec :
A : I’alléle normal [N];
a : I’alléle muté [m].

- Le pére malade de génotype Xa//Y porte sur ses chromosomes une quantité d’ADN de
1 Kb, donc la taille de I’alléle muté est de 1 Kb.

- Lafille IV, saine est de génotype Xa//X, (elle ne peut hériter que X, de son pére
malade) ; elle porte sur ses chromosomes une quantité d’ADN de 2.3 Kb ce qui
correspond a 1 Kb de I’allele muté + 1.3 Kb de I’alléle normal.

- Le feetus possede 1.3 Kb c’est a dire il ne porte sur ses chromosomes que ’all¢le
normal : il s’agit donc d’un garcon sain.

- Lameére Il porte sur ses chromosomes une quantité d’ADN de 2.6 Kb ce qui
correspond & 2 copies de I’all¢le normal (2 X 1.3=2.6 Kb). C’est une femme
homozygote de génotype Xa//Xa.

b) 11 X 12
XA//XA Xa//y
Gameétes Xa Xa +Y
12 Xa Y
11k}
Xa Xall X3 [N] XallY [N]

Tous les enfants seront sains.
Le génotype de 1111 est exigé
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