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Question 1 : Procreation masculine (20 points)

I. Spermatogenese (1 O points)

Le document ci-dessous {Doc. 1) represente une portion de coupe schematique du testicule d'un
rat pubere, observee au microscope :

6

7

8

Document 1

1. Donnez une definition de la spermatogenese. {1p)

2. Annotez le document 1 en reportant les numeros sur votre copie. (2p)

3. Schematisez les cellules germinales 3, 5 et 6 en prenant 2n = 4. {Sp)
Precisez le type et la phase de division qu'elles subissent.

4. La destruction selective par irradiation (aux rayons X) des cellules 2 et 4 a conduit aux
resultats suivants:

Destruction par les rayons X des cellules 2 Regression des caracteres sexuels secondaires,
Sterilite

Destruction par les rayons X des cellules 4 Ma inti en des caracteres sexuels secondaires,
Sterilite

A partir de !'analyse des resultats de cette experience et de vos connaissances, expliquez le
role des cellules 2 et 4. (2p)
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II. Controle hormonal de la reproduction masculine (10 points)

Afin d'etudier le mecanisme de regulation de la fonction reproductrice masculine, on a realise une
serie d'experiences chez les rats :

Experience.1:
L'hypophysectomie chez un rat pubere entra'ine un arret de la spermatogenese et un arret de la
production de testosterone. L'injection d'extraits hypophysaires a ce meme rat retablit les
fonctions.

Experience.2:
On injecte a un rat hypophysectomise de la FSH et de la LH et on suit !'evolution des cellules du tube
seminifere, des cellules interstitielles et des cellules de la lignee germinale. Les resultats sont
representes dans le document 2.

Cellules germinales Cellules du tube seminifere Cellules interstitielles
(cellules no 4 du Doc. 1) (cellules no 2 du Doc. 1)

Injection de LH au repos peu developpees activees

Injection de FSH activees develop pees au repos
(si presence de testosterone)

Document 2

Experience.3:
Chez un mme rat pubere castre, on suit !'evolution des taux plasmatiques de :

LH et de FSH dans les conditions physiologiques normales. Les resultats sont representes
dans le document 3.

LH et FSH suite a !'injection d'extraits testiculaires pendant la periode 1 et suite a !'injection
de testosterone pendant la periode 2. Les resultats obtenus sont consignes dans le
document 4.

FSH nglml LH FSH ng/ml LH ng/ml
ng/ml

8 20 8 20--;'
6 ;'

4 lO 4 10

2

0 I 4 6 8 10 lours 0 5 10 15 20 25 .lours

ttn±1+4Cnstrotion

Document3 Document4
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1. A partir des informations degagees des experiences 1 et 2, precisez l'action de l'hypophyse
sur le testicule. (2p)

2. A partir de !'exploitation des donnees des documents 3 et 4 (experience 3):
a. precisez l'action des testicules sur l'hypophyse. (2p)
b. determinez l'action de la testosterone sur la secretion des gonadostimulines. (2p)
c. expliquez les resultats obtenus suite a !'injection d'extraits testiculaires. {1p)

3. En vous basant sur les renseignements fournis par les experiences precedentes et vos
connaissances, representez un schema fonctionnel montrant les interactions existant entre
l'hypophyse et les testicules. (3p)

Question 2: Mucoviscidose (20 points)

I. Du genotype au phenotype a differentes echelles du vivant (1 O points)

La mucoviscidose est une maladie genetique qui se caracterise par la secretion d'un mucus
anormalement epais par des cellules secretrices presentes dans !'epithelium de differents organes
comme les branches et bronchioles. L'encombrement par le mucus diminue fortement les capacites
respiratoires du sujet atteint et provoque frequemment des infections pulmonaires entra'inant la
destruction du tissu pulmonaire.

Le gene implique dans la mucoviscidose appele CFTR a ete identifie en 1989. Depuis lors, le
developpement des techniques de sequenc;:age a permis d'identifier pres de 2000 mutations de ce
gene. Parmi les nombreux alleles mutes de ce gene, le plus frequent est l'allele delFS08.
L'allele normal du gene CFTR code pour une proteine fonctionnelle CFTR de 1480 acides amines,
alors que la proteine codee par l'allele delF508 n'a que 1479 acides amines.

Doc. 1 Comparaison partielle de la sequence de l'allele normal et mute (delFSOS) du gene CFTR

Triplet 504 Triplet 510

allele normal (brin non transcrit) :

allele delF508 (brin non transcrit) :

Doc. 2 Role de la proteine CFTR

.'.... GAA AAT ATC ATC TTT GGT GTT ...

... GAA AAT ATC ATT GGT GTT ...

noyau

proteine CFTR
normale

mucus fluide
qui s·ecoule
Re,a

cr­

_,

Cellule epitheliale
d"une personne saine

La proteine CFTR est un canal chlore insere dans la membrane
des cellules de differentes muqueuses : respiratoire, digestive....
Ce canal permet la sortie d'ions chlorure {Ci-) des cellules, cette
sortie etant accompagnee d'une sortie d'eau. Dans le cas des
cellules respiratoires, cet echange d'ions est indispensable pour
obtenir un mucus suffisamment fluide, permettant ainsi
!'elimination de bacteries et d'impuretes qui s'y deposent.

3/9
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Doc. 3 Consequences de la mutation sur l'etat de maturation de la proteine CFTR
Ci-contre le resultat de l'electrophorese.

Sources: W Wang et al., 2021

La proteine CFTR subit differentes modifications dans le
reticulum endoplasmique. D'une forme immature
d'environ 140 kilodaltons (kDa, unite de mesure de
masse moleculaire), elle est transformee en une forme
mature de 170 kDa. Seule cette proteine CFTR mature est
capable ensuite de s'inserer dans la membrane
plasmique pour y exercer sa fonction de canal chlore.
Le poids moleculaire des proteines CFTR dans des cellules
presentant OU non une mutation peut etre determine par
electrophorese et visualise sous forme de bandes.

Cellule
non mutee

.§ r,.t 170 kOa ---------

E --------·
Q)
"O
1/l 140 kDa
C:
Q)
Cl)

Cellule
presentant
la mutation
de/FSOB

r------J

Doc. 4 Localisation des proteines CFTR fonctionnelles et CFTR delFSOS

Une etude de 1993 montre par microscopie electronique ou se situent les proteines CFTR
fonctionnelles (notees CFTR wt) et CFTR delF508 dans des cellules. La proteine CFTR est visualisee
en noir.

Cellule d'un individu non atteint Cellule d'un individu atteint

~nit •

CFTR wt

er,,,· ~"s~ . '. ,. ~,.,
'\ ,, ...c ,-,., •·v • '

nu

nu : noyau, er: reticulum endoplasmique, mt: m,tochondrie, Ge: apparei l de Golgi, pm : membrane plasmique

Sources :d'pres kanget al.,s3 et Dormeret a[, 2001

1. Donnez une definition du terme electrophorese. {lp)

2. A l'aide du document 1, identifiez la mutation ayant conduit a l'allele DelF508. Etablissez les
sequences polypeptidiques de l'allele normal et mute entre les codons 504 a 510 a l'aide du
tableau du code genetique en annexe. Y a-t-il une difference dans la sequence des deux
cha'ines polypeptidiques? Si oui, laquelle? (3p)

3. En vous appuyant sur l'etude des documents 2 a 4, expliquez quelles repercussions cette
mutation entra'ine au niveau du phenotype moleculaire et cellulaire. (6p)
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II. Transmission de la mucoviscidose et diagnostic moleculaire (10 points)

Un couple {11.4/11.5) dont la femme attend un troisieme enfant, souhaite conna'itre le risque de
mucoviscidose de l'enfant a na'itre, sachant que des membres de la famille sont deja atteints de la
mutation delF508. Le medecin propose a la famille un diagnostic moleculaire afin d'y apporter une
reponse plus precise.

Doc. 1 Arbre genealogique de la famille touchee par la mucoviscidose

Ill ?

D Q Honvneel Femme sains

■ • HonvneelFemmeatteinls

◊ foelus

Doc. 2 Resultat de l'electrophorese pour le diagnostic de la mutation delFSOS

Pour rechercher la mutation delF508, on
coupe le gene CFTR en deux points bien
identifies de part et d'autre du site de la
mutation a l'aide d'enzymes de restriction.
On obtient ainsi des segments de gene qui
seront amplifies par PCR et ensuite separes
par electrophorese. Ci-contre le resultat
pour les membres de la famille concernee.

fill....-..---95
bp

M 114 115 1111 1112 1113

M Marqueur de taille en pb (pa ires de bases)
bp: base pairs

+

1. A partir de !'exploitation du document 1, determinez :

a. si l'allele responsable de la maladie se transmet selon un mode dominant ou recessif,
puis autosomique ou gonosomique. Justifiez. (3p)

b. les genotypes possibles des individus 1.2, 11.1 et 111.1. (2p)

c. la probabilite pour le couple 11.4-11.5 d'avoir un enfant atteint de mucoviscidose. {1p)

2. A partir de !'exploitation du document 2, indiquez en le justifiant le genotype des differents
membres de la famille. Le fretus sera-t-il atteint de mucoviscidose? (4p)
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Question 3: Evolution et familles multigenigues (20 points)

I. Les mecanismes de !'evolution (8 points)

Dans le desert de I'Arizona (sud-ouest des Etats-Unis) vivent deux populations d'une meme espece
de rongeur: la Souris a abajoues. Ces populations se distinguent par la couleur de leur pelage et leur
milieu de vie : certaines peuplent de vastes zones formees de roches claires et de sable blanc,
d'autres habitent des zones plus petites couvertes d'anciennes coulees de lave tres sombres.

Document 1 : Des populations de souris a abajoues dans !'Arizona et leur comptage

Des captures et comptages de souris a abajoues
ont ete realises sur les deux milieux et les
resultats sont indiques dans le tableau ci-contre.

Des Souris a abajoues dans differents milieux de vie
(Photos a et c : sur ancienne coulee de lave
Photos bet d : sur roche calcaire et sables)

Milieu de vie

Souris claires

Souris sombres

Roches
daires

10

Roches
sombres

2

16

La coloration du pelage des souris est controlee par differents genes mais l'un
d'entre eux est particulierement important, le gene MCRl, situe sur le chromosome
16. On connait deux alleles de ce gene: d et D. L'allele d conduit a la formation d'un
pelage clair et l'allele D, des qu'il est present, conduit a la formation d'un pelage
fonce. On sait que l'allele D est issu de l'allele d par mutation.

Pop1..fation de sours want
sur des sols clars

T
PopUation de souris vh'ant
sur des sols sombres

Document 3: La frequence de deux alleles gouvernant
la couleur du pelage dans deux populations de
souris a abajoues de /'Arizona

,oo
9'.)

,i fl)

C: 70.e fl)"''l!! 9)~ '°"''O 3'.)

% ,I)
iii 10± 0

II est le principal predateur des
souris a abajoues. II repere ses
proies visuellement, meme la nuit.

Document 2: Un hibou a comes

A partir d'une exploitation structuree des documents fournis et de vos connaissances, expliquez le
mecanisme qui est a l'origine de la difference de frequence allelique observee entre les souris a
abajoues vivant sur des sols clairs et celles vivant sur des sols sombres.
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II. Les families multigeniques (12 points)

Les hormones GH (hormone de croissance produite par l'antehypophyse), HPRL (hormone
prolactine produite par l'antehypophyse) et HLP (hormone lactogene placentaire produite par le
placenta) constituent une famille multigenique.

Document 1 Informations sur les trois hormones proteiques GH, HPRL et HLP

Hormone GH HLP HPRL
Role dans l'espece Stimule la croissance Stimule le Stimule la production de
humaine cellulaire et le developpement des lait a pres

developpement glandes mammaires l'accouchement
pendant la grossesse

Distribution chez les Presente chez taus les Presente uniquement Presente chez taus les
vertebres vertebres chez les mammiferes vertebres mais avec des

placenta ires roles varies
Codee par Un gene situe sur le Un gene situe sur le Un gene situe sur le

chromosome 17 chromosome 17 chromosome 6
Remarque : Les plus anciens representants fossiles des Eutheriens (ou Mammiferes placentaires) sont
dates d'environ -100 Ma; les plus anciens representants fossiles des Vertebres sont dates de -500 Ma.

Document 2 Matrice des identites des sequences nucleotidiques des genes GH, HLP et HPRL

GH HLP HPRL
GH 100% 92,7 % 44,3%
HLP 100% 47,1 %
HPRL 100%

Remarque : On considere qu'un pourcentage de similitude > 40 % entre 2 sequences nucleotidiques ne
peut pas etre du au hasard.

Document 3 Modele hypothetique retracant l'histoire evolutive de la famille des genes
codant la GH, la prolactine et l'HLP

temps

B C D

---1 ----i::::=J-

l l 4

• 100 Ma

"'-/ 3

----i::::=J-

l 2 l
>-500 Ma 'A
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1. Expliquez la notion de« famille multigenique ». {1p)

2. A partir de !'analyse des documents 1 et 2 :

a. precisez pourquoi les genes etudies font partie d'une famille multigenique. {1p)

b. expliquez les evenements qui ant conduit a !'apparition de ces 3 genes au cours de
l'evolution chez les vertebres. (6 p)

c. completez !'annotation du doc. 3, qui represente un modele hypothetique de l'histoire
evolutive des genes GH, HPRL et HPL, par vos connaissances acquises de !'analyse des
documents en reportant les lettres {A-D) et les numeros {1-4) sur votre copie. (3p)

3. Montrez, en vous basant sur cet exemple, comment les innovations genetiques peuvent
conduire a !'acquisition de nouvelles fonctions. {1p)
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Annexe
Tableau du code genetigue

2° nucleotide

u C A G

uuu ucu UAU UGU uuuc phenylalanine ucc UAC tyrosine uc cysteine ,-

Cu UUA UCA serine UAA UGA codon(s) stop A
UUG leucine UCG UAG codon(s) stop UGG tryptophane G
cuu CCU GAU CGU ,__!L
CUC CCC CAC histidine CGC C11>

2 C CUA leucine CCA proline CAA CGA arginine A c.:i
0

0 CUG CCG GAG glutamine CGG G ::I
'11> C:
6 AUU ACU AAU AGU u C')
::, a.
C: AUG isoleucine -- AAC asparagine AG"c serine c !a.ACC• A ADA -- threonine a:,- ACA AAA AGA A Cl)

f-- lysine TGG arginine
,_

AUG methionine ACG AAG G
GUU GCU GAU acide GGU u

-- aspartiqueGUC GCC GAC GGC C
G GUA valine -- alanine glycineGCA GAA acide GGA A-- glutamique

,_
GUG GCG GAG GGG G
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