DS SVT 1ère S "du génotype au phénotype, relations avec l’environnement" Durée : 2h. 

I) Restitution des connaissances (50 min, 10 points)

Parmi les protéines synthétisées dans une cellule, certaines sont qualifiées « d’enzymes ». 

Vous présenterez le mécanisme de la traduction d’une protéine, puis, après avoir défini le terme « d’enzyme », vous présenterez le mode d’action et les propriétés de ces protéines particulières.

Votre rédaction comportera un schéma, en couleurs et correctement légendé, de la traduction.
II) Pratique de raisonnement scientifique 

Exercice 1 (20 min, 3 points)

A partir de l’étude du document ci-dessous, expliquez l’apparition du phénotype « atteint d’hémochromatose » chez un individu.

Votre réponse se fera sous la forme d’un schéma présentant les génotypes possibles ainsi que les différents niveau de phénotypes mis en évidence dans ce document.

	Document :

L’hémochromatose est une maladie héréditaire fréquente (1 Français sur 300 en serait atteint) caractérisée par une accumulation progressive de fer dans l’organisme (notamment dans le foie, le pancréas et le cœur). Cette maladie se caractérise par un passage accru du fer alimentaire dans le sang. Ce fer s’accumule alors dans certaines cellules de l’organisme.

Jusqu’à 30 ans chez l’Homme et 40 ans chez la femme, l’hémochromatose n’entraîne le plus souvent aucun trouble. Au delà, l’affection est responsable, en l’absence d’un traitement adapté, de troubles d’aggravation progressive en rapport avec le dysfonctionnement des organes surchargés en fer : fatigue générale, gros foie avec risque de cirrhose, diabète, rhumatismes, diminution des fonctions sexuelles, insuffisance cardiaque…

L’hémochromatose est liée à des mutations du gène HFE localisé sur le chromosome 6. On connaît actuellement deux mutations de ce gène : la mutation C282Y et la mutation H63D. Seuls les individus homozygotes pour l’une ou l’autre de ces mutations, ou les hétérozygotes porteurs des deux mutations, développent l’hémochromatose.

Avant 1996, le diagnostic d’hémochromatose nécessitait le prélèvement d’un fragment de foie. Seul ce geste permettait de doser la surcharge en fer du foie. Depuis, un test génétique a été mis au point, il repose sur la détection des allèles du gène HFE chez les individus.

Lorsque la maladie est dépistée suffisamment tôt, des saignées régulières permettent de limiter la surcharge en fer et donnent aux patients une espérance de vie identique au reste de la population.

d’après le rapport du colloque « hémochromatose, un enjeu de santé publique ». Paris, 28 octobre 2002


Exercice 2 (40 min, 7 points)

En 2002, les scientifiques du CNRS ont réalisé un bilan de la résistance des moustiques aux insecticides dans la région de Montpellier. Dans cette région des traitements aux insecticides ont débuté en 1968 et ont été limités à une zone large de 20 à 25 km à partir de la côte. 

A partir des documents fournis et de vos connaissances, montrez qu’une seule mutation est à l’origine d’une résistance des moustiques aux insecticides.

Document 1 : L’action des insecticides s’exerce au niveau du système nerveux des insectes : l’insecticide bloque l’action de l’acétylcholine-estérase (ou Ace), enzyme indispensable au fonctionnement du système nerveux du moustique. Les insecticides possèdent une structure spatiale qui leur permet de se fixer sur l’Ace. L’inactivité de l’Ace entraîne la mort de l’animal.

Document 2 : Le gène codant l’Ace possèdent deux allèles AchES et AchER. C’est en 1978 qu’on a mis en évidence pour la première fois l’allèle AchER chez les moustiques de Montpellier, alors que l’allèle AchES était présent antérieurement.

Le document ci-dessous correspond à des portions de séquences du brin non-transcrit des deux allèles. Seuls ont été représentés des codons différant entre les deux allèles.

	Position du codon
	134
	150
	191
	208
	209
	217
	231
	232
	238
	244

	Allèle AchES
	GTC
	CCT
	CCG
	GGG
	GCC
	CCG
	CGG
	CCC
	GCC
	TTC

	Allèle AchER
	GTA
	CCA
	CCA
	GGC
	GCG
	CCC
	AGG
	CCG
	GCT
	TTT


	Position du codon
	247
	259
	271
	282
	288
	291
	359
	394
	609

	Allèle AchES
	GGT
	GAC
	TAT
	GGG
	ACA
	CCC
	CCG
	TGC
	CCC

	Allèle AchER
	AGT
	GAT
	TAC
	GGT
	ACT
	CCT
	CCA
	TGT
	CCA


Document 3 : En laboratoire, on a soumis les moustiques à une dose d’insecticide de 10-3 mg/L d’air. Après expérience, on a identifié le génotype des moustiques morts ou restés vivants. Les résultats obtenus sont indiqués dans l’histogramme ci-dessous.
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Document 4 : le code génétique

	1ère position
	2ème position
	3ème position

	
	U
	C
	A
	G
	

	U
	PHE

PHE

LEU

LEU
	SER

SER

SER

SER
	TYR

TYR

STOP

STOP
	CYS

CYS

STOP

TRP
	U

C

A

G

	C
	LEU

LEU

LEU

LEU
	PRO

PRO

PRO

PRO
	HIS

HIS

GLN

GLN
	ARG

ARG

ARG

ARG
	U
C
A
G

	A
	ILE

ILE

ILE

MET
	THR

THR

THR

THR
	ASN

ASN

LYS

LYS
	SER

SER

ARG

ARG
	U
C
A
G

	G
	VAL

VAL

VAL

VAL
	ALA

ALA

ALA

ALA
	ASP

ASP

GLU

GLU
	GLY

GLY

GLY

GLY
	U
C
A
G
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I) Restitution des connaissances (50 min, 10 points)

	La traduction permet la synthèse cytoplasmique de chaînes polypeptidiques. La séquence des acides aminés est gouvernée par celle des nucléotides de l’ARN messager suivant un système de correspondance, le code génétique.
	1

	Le code génétique est le système de correspondance entre les 4 nucléotides de l’ARNm et les 20 acides aminés des protéines. Dans ce code, chaque triplet de nucléotides d'ARNm -ou codon- code pour un acide aminé ou pour l'arrêt de la synthèse protéique (codon stop).

Le code génétique est universel et redondant, c'est-à-dire que plusieurs codons peuvent coder le même acide aminé.

La traduction débute au codon d’initiation et s’arrête au codon stop.
	1

1

	Schéma de la traduction : 

respect des étapes.

Soin du schéma

Légende : L’ARNt assure la correspondance entre le codon de l’ARNm et un acide aminé spécifique.

Le ribosome assure le respect de la phase de lecture des codons de l’ARNm. C’est à l’intérieur de celui-ci que s’effectue la liaison entre deux acides aminés successifs.

Dernière étape : Au cours de la phase de terminaison, le ribosome arrive à un codon stop. La traduction s’arrête. La chaîne polypeptidique se détache du dernier ARNt, la méthionine, premier acide aminé qui a servi d’amorce se détache ensuite de la chaîne polypeptidique.


	1,5

1

1

	Les enzymes sont des protéines qui ont comme propriété d'accélérer la vitesse d'une réaction chimique sans être modifié au cours de la réaction : ce sont des catalyseurs biologiques. On appelle substrat, la molécule sur laquelle s’exerce l’action de l’enzyme.
	1



	Un enzyme ne peut agir que sur un substrat donné et ne peut catalyser qu’une et une seule réaction chimique. Les enzymes présentent donc une double spécificité, spécificité d’action et de substrat.
	1

	Les propriétés des enzymes et leur mode d'action dépendent de leur structure spatiale.

L’enzyme possède un site actif qui a une forme complémentaire du substrat.

Quand le substrat spécifique, complémentaire du site actif se fixe sur l’enzyme, il y a formation du complexe enzyme-substrat. C’est au niveau du site actif que s’effectue la réaction spécifique. Les produits formés sont libérés et l’enzyme reste intact.
	0,5

1

	TOTAL : 


	/10


II) Pratique de raisonnement scientifique, exercice 1 (20 min, 3 points)

	Génotype : homozygote C282Y ou homozygote H63D ou hétérozygote C282Y//H63D

Phénotype cellulaire : accumulation de fer dans certaines cellules (cœur, foie par exemple)

Phénotype macroscopique atteint d’hémochromatose : fatigue, diabète, insuffisance cardiaque et sexuelle…
	1

1

1

	TOTAL : 


	/3


III) Pratique de raisonnement scientifique, exercice 2 (50 min, 7 points)

	Document 1 : la cible des insecticides est une enzyme l’Ace. Les enzymes sont des protéines. On peut supposer que la mutation affecte le gène de l’Ace.
	1

	Document 2 : le gène de l’Ace possède 2 allèles. L’allèle AchER est détecté en 1978 alors que les insecticides sont utilisés depuis 1968. L’allèle AchER correspond donc à un nouvel allèle.

Avec le code génétique, on constate que seule la mutation du codon 247 provoque un changement de la chaîne d’acides aminés : GLY remplacé par SER. Cette mutation pourrait être responsable de la résistance.
	1

1

	Document 3 : Les moustiques homozygotes AchER sont totalement résistants à la dose d’insecticide alors que les homozygotes AchES le sont peu (seulement 15% de survivants).

La mutation semble donc bien protéger les moustiques contre l’insecticide. 
	1

1

	Conclusion : La seule mutation du codon 247 du gène de l’Ace entraîne un changement d’un acide aminé dans l’Ace. 

D’après nos connaissances, ce changement peut modifier la structure spatiale de l’enzyme, rendant ainsi impossible la fixation de l’insecticide sur l’enzyme.

L’enzyme n’est plus inactivé, le moustique ne meurt pas.
	1

1

	TOTAL : 


	/7
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