
CHAPITRE 8 - 
Variation génétique et 
santé

L.LAFFITTEPremière spécialité SVT
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Introduct ion -  Épidémiologie et  facteurs à r isque
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Problématique : Comment les variations génétiques des populations humaines et 
bactériennes peuvent-elles impacter notre santé ?
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques  
   A) Les échel les du phénotype
   B) Le mode de transmission de la maladie
   C) Limiter les effets de la maladie
 
I I )  Cancers et  maladies mult i factor ie l les 
   A) Cancer et  cancér isat ion
   B) Une dimension génét ique 
   C) Une dimension environnementale
   D) Trai tement et  lut te contre les cancers

I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  A) La découverte des ant ib iot iques
  B) L’acquis i t ion d’une résistance aux ant ib iot iques 
  C) L’ant ib iorésistance, un exemple de sélect ion naturel le
  D) Un enjeu de santé publ ique 

Plan du cours
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Activité 1

La mucoviscidose : une maladie génétique

Gregory Lemarchal décédé en 2007 de la mucoviscidose

I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques  
   A) Les échel les du phénotype
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Echelle Individu sain Individu atteint de mucoviscidose

Phénotype 
macroscopique

Phénotype 
cellulaire

Phénotype 
moléculaire

Génotype

I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques  
   A) Les échel les du phénotype
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Echelle Individu sain Individu atteint de mucoviscidose

Phénotype 
macroscopique Aucun symptôme

- insuffisance respiratoire
- difficultés digestives
- accumulation de mucus

Phénotype 
cellulaire

Mucus tapissant les canaux de certains 
organes (ex : bronches)

Mucus épais et visqueux à la 
surface des cellules épithéliales.

Phénotype 
moléculaire

Présence de la protéine canal CFTR, qui 
permet le transit des ions Cl- et assurant la 
fluidité du mucus

Absence de la protéine CFTR : 
pas de passage des ions chlorure, 
le mucus devient visqueux.

Génotype Gène CFTR  sauvage

Mutation sur le gène CFTR : 
formation anormale de la protéine 
CFTR, qui ne peut plus laisser 
passer les ions chlorure.

I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques  
   A) Les échel les du phénotype
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques  
   A) Les échel les du phénotype
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques  
   A) Les échel les du phénotype

A et B
 Observations 

microscopiques de 
coupes de bronche (x 

200)

C et D
Scanners 

thoraciques en coupe 
transversale
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques  
   A) Les échel les du phénotype

Adhérence 
de bactéries 
aux cellules 
respiratoires
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques  
   A) Les échel les du phénotype
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques  
   A) Les échel les du phénotype



Plan du cours
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques
   B) Le mode de transmission de la maladie
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques
   B) Le mode de transmission de la maladie

Définitions : 
Homozygote pour le gène : cellule 
où les allèles sont identiques sur 
les deux paires de chromosomes 
homologues.

Hétérozygote pour le gène : 
cellule où les al lèles sont 
différents sur les deux paires de 
chromosomes homologues.

Allèle récessif : Allèle qui pour s’exprimer doit être présent sur les deux paires de 
chromosomes homologues.

Allèle dominant : Allèle qui pour s’exprimer doit être présent sur un seul des deux  
chromosomes homologues.
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques
   B) Le mode de transmission de la maladie
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques
   B) Le mode de transmission de la maladie

➢Probabilité pour que l’enfant III-4 soit atteint
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques
   B) Le mode de transmission de la maladie

➢Probabilité pour qu’un enfant du couple II-1 / II-2 soit atteint :



Plan du cours
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques
   C) Limiter les effets de la maladie

Kinésithérapie 
respiratoire

Administration de médicaments 
par nébullisation
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I )  Du génotype au phénotype :  les maladies génét iques
   C) Limiter les effets de la maladie

La thérapie 
génique
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Activité 2
Le cancer, une maladie multifactorielle

I I )  Cancers et  maladies mult i factor ie l les 
   A) Cancer et  cancér isat ion
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I I )  Cancers et  maladies mult i factor ie l les 
   A) Cancer et  cancér isat ion
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I I )  Cancers et  maladies mult i factor ie l les 
   A) Cancer et  cancér isat ion
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I I )  Cancers et  maladies mult i factor ie l les 
  B) Une dimension génét iqu
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I I )  Cancers et  maladies mult i factor ie l les 
  B) Une dimension génét iqu
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I I )  Cancers et  maladies mult i factor ie l les 
   C) Une dimension environnementale
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I I )  Cancers et  maladies mult i factor ie l les 
   D) Trai tement et  lut te contre les cancers

Dépistage
(prévention)



34

I I )  Cancers et  maladies mult i factor ie l les 
   D) Trai tement et  lut te contre les cancers

Vaccination 
(pour certains 

cancers)
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I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique
   C) Des mutat ions indui tes par des agents mutagènes

Chimiothérapie Radiothérapie Immunothérapie
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  A) La découverte des ant ib iot iques

1928

Photographie du docteur A. Fleming dans son 
laboratoire de St Mary’s, Londres

Source : Imperial War Museum (Londres)
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  A) La découverte des ant ib iot iques

A f f i c h e d e l a 
Seconde Guerre 
mondiale faisant la 
promotion de la 
pénicilline.

P u b l i c i t é p o u r 
l ’ u t i l i s a t i o n d e l a 
pénicilline lors de la 
guerre du Vietnam, 1964



Syphilis Tuberculose

I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  A) La découverte des ant ib iot iques
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  A) La découverte des ant ib iot iques
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  B) L’acquis i t ion d’une résistance aux ant ib iot iques 

Mutation
(aléatoire, spontanée)

Transfert horizontal de gènes
(entre des bactérie sensibles et résistantes)
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  B) L’acquis i t ion d’une résistance aux ant ib iot iques 
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  C) L’ant ib iorésistance, un exemple de sélect ion naturel le
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  D) Un enjeu de santé publ ique

Consommation et diffusion des antibiotiques
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I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  D) Un enjeu de santé publ ique

Diffusion de la résistance bactérienne aux antibiotiques



Affiche de 
sensibilisation 
contre la prise 
systématique 

d’antibiotiques

I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  D) Un enjeu de santé publ ique



Affiche de 
sensibilisation 
contre la prise 
systématique 

d’antibiotiques

I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  D) Un enjeu de santé publ ique

Publ ic i té pour 
l’utilisation de la 
pénicilline lors de 
l a g u e r r e d u 
Vietnam, 1964



➢ Bactéries multirésistantes

➢ Infections nosocomiales

I I I )  Var iat ion génét ique bactér ienne et  ant ib iorésistance
  D) Un enjeu de santé publ ique



Fin de chapi t re


