Theme: Des débuts de la génétique aux enjeux destieichnologies actuelles.

Partie 1l b (spécialité) .

Diagnostic prénatal de la mucoviscidose

On cherche a établir un diagnostic prénatal dedeoviscidose.

Le gene impliqué dans la maladie (Géne CF) esalikisur le chromosome numéro 7.

De nombreuses mutations de ce géne peuvent 8prengables de la mucoviscidose.

Le diagnostic direct de la mucoviscidose par afiparou suppression de site de restriction adiirgur du géne est
impossible a réaliser. La méthode a utiliser estdodirecte.

» Montrez comment la méthode présentée dans les documedipkrmnet d'établir le diagnostic prénatal demapdiés
discuter de la fiabilité de ce diagnostic.
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Arbre généalogique de la famille
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Document 2

A proximité du locus du géne CF, il existe une

214 zone au niveau de laquelle peut agir une enzyme
) de restriction, Taq 1. Cette zone, qui a valeur de
14k [07k marqueur, peut ére reconnue par hybridation

gréce a une sonde moléculaire (XV2C).

v
Chromosome 7 i

Géne CF “

Légende @ © @ i derestriction pour Penzyme Taq T
kb : longueur en kilobases des fragments de restriction
[ zone reconnue par hybridation avec la sonde XV2C

Document 3

L’ADN du feetus et celui des autres membres de la famille sont soumis a
Paction de ’enzyme Taq 1, ce qui produit des fragments de restriction.

La séparation des fragments se fait selon la méthode du Southern Blot. La
matrice produite est alors hybridée avec la sonde moléculaire XV2C
marquée au P radioactif Le document montre le résultat de
’autoradiographie effectuée pour les 5 personnes de I’arbre généalogique.
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