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L’hémochromatose est une maladie héréditaire fréquente en Europe du Nord. Dans 96% des cas, elle est liée a une mutation du gene HFE,
localisé sur le chromosome 6. Cette maladie se caractérise par une accumulation de fer dans certains organes. Lorsque la maladie est
dépistée suffisamment tét, on peut limiter la surcharge en fer et donner aux patients une espérance de vie identique au reste de la population.

l12 - Des débuts de la génétique aux enjeux actuels des biotechnologies
Fiche sujet - candidat

DEPISTAGE DE L’HEMOCHROMATOSE

Un dépistage génétique des familles a risque, fondé sur l'utilisation d’'une enzyme de restriction, est donc nécessaire.
On cherche a définir I’enzyme de restriction permettant d’identifier la mutation du gene.

Matériel :

logiciel ANAGENE ;
fiche technique ’ANAGENE ;

fichier ANAGENE « alleleH.adn » et allele-h.adn » : séquences alléliques d’une portion du géne codant

pour la protéine HFE disponibles dans le répertoire « Sauve » ¢ ANAGENE.

Activités et déroulement des activités Capacités Baréme
1- Préciser en quelques lignes le principe de dépistage d’'une mutation a l'aide d’'une Comprendre la manipulation 2
enzyme de restriction.
2- Ouvrir les fichiers « alleleH.adn » et « allele-h.adn » avec ANAGENE puis utiliser les Utiliser un logiciel 3
fonctionnalités du logiciel pour comparer entre eux les alléles du géne HFE. Noter la de traitement des données
nature et 'emplacement de la mutation.
Appeler I'examinateur pour vérification
3- Traiter les deux alleles de fagon a simuler I'action des enzymes de restriction agissant Utiliser un logiciel 3
sur des sites a 4 bases. Obtenir a I’écran le tableau du nombre de sites de restriction de traitement des données
pour ces enzymes.
Appeler I'examinateur pour vérification
4- Déterminer l'enzyme qui peut étre utilisée pour le dépistage génétique de Appliquer une démarche explicative 2
I’lhémochromatose et justifier ce choix.
5- Dan_s_ la fené_zt_re « Affichag(_a des_géquencgs_», localiser le site d’action de I'enzyme Utiliser un logiciel 3
choisie, en utilisant les fonctionnalités (_1u logiciel. o de traitement des données
Appeler I'examinateur pour vérification
6- Schématiser les cartes de restriction obtenues pour les deux alléles avec les sites . ) ) 5
d’action de I'enzyme choisie. Traduire des informations
par un schéma
7- Rédiger une conclusion pour répondre au probléme posé dans I'introduction. Appliquer une démarche explicative 1
8- En fin d’épreuve, fermer le logiciel.

Gérer et organiser le poste de travail
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Fiche technique d’ ANAGENE

Les icones de la barre d’outils Les bulles d’aide
" " 50 60 Echelle de repérage
' riBiiiiptt |des nucléotides
Fichier  Edtion  Traiter  Informations  Fengtre  Options - Ajde ‘ARACCAACAATANT
189 192 Attention au
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1Thr4al SerSerThrT |numéros
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e d'échelle
Enreqisia ) On passe de I'échelle numérotant les
_ Crrogmer Code génétique nucléotides a celle des acides aminés en
Voir la classeur Information cliquant sur I'échelle
Progmmmas et documents Action anzymatiqua
Thésmes déude Comparer les séquences Bulles d ald.e | '
Bangue de séquences Gonvertr les aéqu Pour vous aider, une bulle d’aide s’affiche sur

I'objet pointé par le curseur de la souris

SEEEONEF LN SEEUSNEE Traiter par action enzymatique

Cliquer sur le bouton de sélection. La séquence sélectionnée Sélectionner au préalable les séquences d’ADN.

s’inscrit sur fond blanc. On peut sélectionner plusieurs séquences. |Faire Traiter / Action enzymatique puis sélectionner les
La fleche rouge indique la ligne pointée sur laquelle il est possible enzymes dans la banque ou par Fichier.

»|Hb A nucléique  |d’obtenir des informations ou qu'il est possible de déplacer a I'aide des
Hb A protéique fleches grises haut-bas. Choisir le type de représentation : graphique pour obtenir la
Sélection: 1421k |Les fleéches grises en haut et en bas permettent donc de déplacer la |carte des sites de restriction et/ou tableau du nombre de
séquence sélectionnée et ainsi de choisir la séquence de référence sites.

B

qui est la premiére de la liste. Cliquer sur OK.
Représenter graphiquement des sites de restriction Mode d’affichage de la carte de restriction
La représentation graphique affiche la carte de restriction. Les sites de restriction s’affichent en rouge.
La représentation tableau affiche le nombre de sites de restriction pour plusieurs enzymes. Pour observer le mode de coupure de I'enzyme, faire glisser
La oremiére s’affiche en aénéral en masauant la seconde : décaler la fenétre pour voir les 2. |le curseur vert sur le trait rouge matérialisant la localisation
Comparer les séquences du site de restriction.

Attention : les fenétres ouvertes sont parfois masquées car
empilées les unes sur les autres. Utiliser le menu
Fenétre/Mosaique.

La séquence référence est toujours celle qui est placée en premier :

-une comparaison par alignement qui permet de comparer avec discontinuités, en éliminant
les décalages résultant de délétion(s) ou d’'insertion(s)

-une comparaison simple, point par point des séquences sans aucun alignement.
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