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Question 1: Troubles de la fertilite et procreation medicalement assistee
(20 pts}

Partie A: Cas de sterilite masculine

Monsieur et Madame Dupont aimeraient fonder une famille. Apres plusieurs mois de tentatives sans
succes, Monsieur Dupont consulte un medecin afin de faire analyser son sperme. En effet, Monsieur
Dupont, a sa naissance, a ete affecte d'une cryptorchidie bilaterale qui n'a pas ete traitee.
(Gree : «kryptos» signifie cache et «orkhis» signifie testicule.)

lnitialement situes dans la cavite abdominale, les testicules d'un footus male non atteint de cette
anomalie migrent de !'abdomen dans les bourses vers la fin de la grossesse. Cet emplacement des
testicules dans le scrotum a l'exterieur de la cavite abdominale, permet de maintenir la temperature
des testicules a une valeur de 33 a 34 °C, temperature a laquelle la spermatogenese se deroule au
mieux.

Suite a une anomalie du developpement, les testicules restent parfois en position intra-abdominale
et ne descendent pas dans le scrotum. Leur temperature est alors de 37°C. Le sujet est atteint de
cryptorchidie.

Document 1 : Spermogramme de M. Dupont et d'un temoin non atteint de cryptorchidie

M. Dupont Temoin sain
Nombre de spermatozoYdes par ml < 0,3 x 106 / ml 79 x 106 /ml
Taux des spermatozoYdes mobiles apres 1 heure 22 % 72 %
Taux des spermatozoYdes de structure anormale 54 % 11%

Document 2 : Coupes transversales a travers des testicules d'un sujet sain (a) et d'un sujet atteint
de cryptorchidie (b)

1. Dessinez et annotez un spermatozoYde de structure normale. (2 pts)

2. En vous referant aux donnees de l'enonce et aux documents 1 et 2, proposez la cause
probable de la sterilite de Monsieur Dupont. (4 pts)

3. Resumez brievement les trois etapes majeures de la spermatogenese. (3 pts)
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Partie B : Fecondation in vitro et transfert d'embryon (FIVETE)

Madame Collard a du mal a tomber enceinte. Elle decide d'avoir recours a une technique de
procreation medicalement assistee. Son medecin lui recommande un traitement hormonal suivi
d'une fecondation in vitro avec transfert d'embryon (FIVETE). Le protocole de ce traitement est
resume dans le document 3.

Document 3 : Protocole du traitement hormonal pour une FIVETE

Jours 15-25: Injections quotidiennes de !'hormone folliculo-stimulante (FSH)
Jour 26 : Injection unique de !'hormone gonadotrophine chorionique humaine (HCG)
Jour 28 : Prelevement de plusieurs ovocytes
A partir du jour 28 : Injections quotidiennes de progesterone
Jour 35 : Transfert des embryons dans la cavite uterine

Du jour 1 au jour 25, on pratique des injections d'un antagoniste de la gonadoliberine (GnRH). Cet
antagoniste a une structure semblable a celle de la GnRH, mais une action contraire. L'antagoniste se lie
aux recepteurs de la GnRH presents au niveau du complexe hypothalamo-hypophysaire. Ce blocage
empeche la secretion des gonadostimulines par l'antehypophyse.

Transfert des
embryons
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Injection unique
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D'apres http://www chu-tou/ouse f/-la-fecondation-in-vitro-fiv (modifie)

Document 4 : Evolution des taux plasmatiques des hormones hypophysaires et ovariennes au cours
d'un cycle d'une femme fertile
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Remarque : La diminution du taux de FSH durant la deuxieme moitie de la phase folliculaire
provoque une inhibition et regression de presque tous Jes follicules.
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Chacune des hormones est
constituee d'une chaTne a et
d'une chaTne ~- Les chaTnes
a sont identiques, les
chaTnes ~ sont legerement
differentes. L'hormone HCG
presente un mode d'action
similaire a celui de !'hormone
LH.HCGLH

Document 5: Configurations spatiales des hormones HCG et LH (hormone luteinisante)

D'apres le logiciel Rastop

Document 6 : Resultats d'experiences realisees sur des lapines

Chez des lapines impuberes, on realise des coupes transversales d'uterus onze jours apres avoir
fait subir a ces lapines differentes injections. Une lapine impubere temoin ne subit aucune injection.
On admet que les effets des hormones ovariennes sur l'uterus des lapines sont comparables a ceux
existant chez la femme.

Protocole des in"ections realisees Cou es transversales d'uterus au 11e ·our
Temoin:aucune injection
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Legende : 0 : injection d'oestradiol
D'aprts documentsde diff~rents ma nu els $.OOlairesTenninala $, 2002

P : injection de progesterone 1 : endometre
2: myometre

4. A l'aide du document 4 et de vos connaissances, decrivez les secretions hormonales et
mecanismes qui, au cours d'un cycle normal d'une femme fertile, menent a !'ovulation.
Precisez aussi a l'aide du document 3, comment le traitement administre a Mme Collard
aboutit au prelevement de plusieurs ovocytes, alors que chez une femme fertile,
habituellement un seul follicule arrive a maturite. (6 pts)

5. En vous basant sur les informations des documents 3 et 5, expliquez pourquoi et dans quel
but !'injection de !'hormone HCG est realisee au 26ieme jour du traitement. (2 pts)

6. Apres une analyse du document 6, justifiez les injections de progesterone administrees a
Mme Collard a partir du 28me jour du traitement. (3 pts)
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Question 2: Maladie de Pompe (20 pts)
La maladie de Pompe est une maladie genique rare qui touche principalement les muscles. Seules
environ 200 personnes sont actuellement atteintes en France.

La forme adulte est la plus frequente et se declare le plus souvent chez des personnes agees de 30
a 40 ans. Elle affecte les muscles squelettiques, entre autres les muscles des hanches et des
cuisses, entraTnant des difficultes a marcher ou a monter des escaliers, une faiblesse musculaire
generale et des crampes musculaires. Des deviations de la colonne vertebrale sont souvent
observees. Dans la plupart des cas, les muscles respiratoires (diaphragme et muscles intercostaux)
sont touches. II en resulte des difficultes a respirer, un essoufflement rapide et des pauses
respiratoires (apnees) pendant le sommeil. L'atteinte respiratoire evolue souvent vers l'insuffisance
respiratoire qui est la premiere cause de deces.

La maladie de Pompe ou glycogenose de type II est causee par une mutation du gene codant pour
l'enzyme alpha-glucosidase acide. Chez les sujets sains, cette enzyme est surtout active dans les
lysosomes des cellules musculaires, ou elle permet la degradation du polysaccharide glycogene en
glucose. Le glucose est ensuite metabolise dans le cytoplasme au cours de la respiration cellulaire
a des fins energetiques.

Chez les personnes affectees de la maladie de Pompe, l'enzyme alpha-glucosidase acide est non
fonctionnelle. Le glycogene ne peut pas etre degrade dans les lysosomes, mais ii continue a s'y
accumuler. En consequent, les lysosomes finissent par eclater et les cellules musculaires sont
detruites.

Document 1 : Portion de la sequence nucleotidique du brin transcrit du gene de l'ADN codant pour
l'enzyme alpha-glucosidase acide pour l'allele sain et pour l'allele morbide

Allele sain :
Nucleotide Nr. 511-513 514-516 517-519 520-522 523-525 526-528 529-531 532-534 535-537 538-540 541-543
ADN CAC TAC TAC CTC TGA CTC TTG GCG GAG GTG AAG
ARN,

Allele morbide :
Nucleotide Nr. 511-513 514-516 517-519 520-522 523-525 526-528 529-531 532-534 535-537 538-540 541-543
ADN CAC TAC TAC CTC TGC TCT TGG CGG AGG TGA AGT
ARN,

Unterricht Biologie 473/2022

Document 2 : Code genetique

Deuxieme nucleotide
u C A G

uuu phenyl- ucu UAU tyrosine UGU cysteine u
uuc alanine ucc UAC UGC Cu UUA UCA serine UAA UGA STOP A
UUG leucine UCG UAG STOP UGG tryptophane G

cuu CCU CAU histidine CGU u
C CUC CCC CAC CGC C

CUA leucine CCA proline CAA CGA arginine A
CUG CCG CAG glutamine CGG G
AUU ACU AAU asparagine AGU serine u
AUC isoleucine ACC AAC AGC CA AUA ACA threonine AAA AGA A
AUG methionine ACG AAG lysine AGG arginine G
GUU GCU GAU acide GGU u

G GUC GCC alanine GAC aspartique GGC C
GUA valine GCA GAA GGA glycine Aacide
GUG GCG GAG glutamique GGG G

QI~
6
•QI
G
:::,
C:
QI

E
•QI
G

~
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1. Pour l'allele sain et pour l'allele morbide : (4 pts)

Numero du candidat:

a. Ecrivez sur votre feuille-reponse la sequence nucleotidique de l'ARNm obtenu a partir du
brin transcrit de l'ADN.

b. Etablissez la sequence en acides amines de la proteine correspondant a cet ARN,, en
vous servant du code genetique.

2. ldentifiez et nommez le type de mutation a l'origine de l'allele morbide et expliquez son impact
au niveau moleculaire. (3 pts)

3. A l'aide des informations fournies dans l'enonce, presentez les trois echelles du phenotype
des sujets atteints de la maladie de Pompe. (4 pts)

Document 3 : Arbre genealogique d'une famille dont certains membres sont atteint de la maladie
de Pompe

I

II

III

4

[_ Garcon sain
0 Fille saine

Garcon malade
• Fille malade

4. A l'aide d'un raisonnement rigoureux, determinez le mode de transmission de la maladie de
Pompe et la localisation chromosomique du gene responsable. Envisagez toutes les
hypotheses possibles. (4 pts)

5. lndiquez le(s) genotype(s) et phenotype(s) de la descendance theorique de la femme 1111 en
admettant que son partenaire soit de phenotype sain. (3 pts)

6. Le diagnostic prenatal de maladies geniques necessite le prelevement de cellules footales.
Nommez et decrivez brievement 2 techniques permettant le prelevement de telles cellules.
(2 pts)
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Question 3: Phylogenie et theories evolutives (20 pts)

Partie A: Parente entre organismes vivants

L'archeopteryx est une espece eteinte ayant vecue ii y a 145 millions d'annees et dont un fossile
bien conserve a ete retrouve en l'an 1860 en Allemagne (doc.1 a).

L'archeopteryx a d'abord ete classe parmi les oiseaux. La decouverte en 1998 dans le nord-est de
la Chine de petits dinosaures theropodes, ayant vecu au mains 15 millions d'annees avant
l'archeopteryx, a remis en question cette classification. En effet, l'archeopteryx presente a la fois des
caracteres de reptiles et aussi des caracteres d'oiseaux. On le considere aujourd'hui comme
intermediaire structural entre ces deux classes de vertebres.

Bien qu'il etait capable de pratiquer un vol battu, on suppose que l'archeopteryx n'etait pas tres
habile au vol. II grimpait probablement aux arbres a l'aide de ses griffes et se laissait tomber au sol,
ailes etendues, en vol plane. A terre, ii courait sur ses deux pattes recouvertes d'ecailles seches.

Document 1 :

a) Fossile d'archeorter 'x

Museum fur Naturkunde Berlin

b) Dessin d'archeorte 'x

DEAPICTURE LIBRARY/©DeAgost1rn/Leemage

c) Comparaison entre le squelette d'un pigeon, de l'archeopteryx et d'un dinosaure
theropode.

brechet

pigeon archeopteryx
Nathan, Cycle 4 SVT, 2017
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On se propose d'etudier la parente entre six vertebres. Leurs etats ancestraux et/ou derives de
caracteres sont regroupes dans le tableau ci-dessous.

(oui = etat derive de caractere; non= etat ancestral de caractere)

Aigle Crocodile Grenouille Lezard Tortue Archeopteryx
Ecailles oui oui oui ouiseches non

Fenetres oui oui non oui non ouitemporales
Fen@tre oui oui ouimandibulaire non non non

Griffes oui oui oui ouinon

Membre oui oui oui oui oui ouichiridien
Plumes oui non non non non

Brechet oui non non non non

Fourchette oui non non non non

1. A l'aide des informations de l'enonce et des donnees fournies par le document 1, completez
le tableau en y inscrivant les etats ancestraux et/ou derives de caracteres de l'archeopteryx.
De ce tableau, ne copiez que la colonne relative a larcheopteryx_sur votre feuille-reponse.
(2 pts)

2. Montrez les liens de parente entre les 6 organismes compares en construisant l'arbre
phylogenetique correspondant a ce tableau. Placez les innovations evolutives sur l'arbre.
(5 pts)

3. Discutez la parente entre le crocodile, le lezard et la tortue. (2 pts)

4. Nommez le plus proche parent de l'archeopteryx et justifiez votre choix. (2 pts)

5. Expliquez pourquoi la designation «reptiles» n'est plus conforme aux principes de la
classification phylogenetique actuelle. (2 pts)

Partie B: Theories evolutives

Grenouille pendant la nage

La grenouille est un amphibien pourvu de membres
posterieurs fortement allonges et d'une musculature de
la cuisse bien developpee.

Ces caracteristiques du membre posterieur aident la
grenouille a echapper aux predateurs, car elles la
rendent apte a nager rapidement dans l'eau, ainsi que
d'effectuer de grands sauts pour se mettre a l'abri des
predateurs.

6. Expliquez la presence de membres posterieurs allonges chez la grenouille selon une logique
lamarckienne, puis dans une optique darwinienne. (7 pts)
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