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A qu01 réssemble
le butin génétique?

- Pour aider Oscar, mieux vaut vous familiariser avec 'allure des
. fameux chromosomes. Vous avez sans doute déja vu des images
gl . de ce genre, ou ils sont rangés par paire, chacune contenant le
~semblables. D'oUsa | : ; chromosome paternel et son semblable maternel, chaque paire
forme étoilée etles ' A | numérotée par ordre décroissant de taille... avec, en derniere
stentacules» quila -\ . position, le couple de chromosomes sexuels qui détermine si vous
relient  ses voisines. - ’ . ates une fille (quand les deux sont des X) ou un garcon (si l'un des
gi(::\ 'l"::’g‘; f:;i‘;; ":;: 2 | deux est un Y). Ce cliché, appelé «caryotype», sert a vérifier que
o , son propriétaire a le bon nombre de chromosomes et ne souffre
chromasomes d'Oscar. | : : n
pas d’anomalie chromosomique (voir p. 39).
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| aVec ses «grosses»
gouttes de gras (en

en violeb) qui conhent
- aussitout le patrimoine
génetique d'Oscar.

. Admirez la forme en X, plus ou moins allongé,
qu’affichent ces 46 chromosomes, Y compris
| le mal nommé Y! Mais prévenez Oscar qu‘il ne
. doit pas se focaliser sur cette apparence lors de
ses recherches car, la plupart du temps, les
' chromosomes ressemblent plutét a de longs
- spaghettis remplissant le noyau de la cellule. Ils
_n‘arborent leur forme en croix si photogénique :
i que lorsque la cellule qui les abrite doit se diviser
en deux cellules jumelles. Alors chaque spaghetti se
duplique en deux filaments identiques, chacun restant :
attaché a l'autre au niveau d’une partie commune, le
| centromere (en vert sur le chromosome 10-en gros plan c:-contre)
- Puis les deux filaments reliés s’enroulent de fagon trés, trés -
- compacte. Les chromosomes deviennent alors faciles a distinguer. =~
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| Mais il se dédouble Ils peuvent
temps, le { PPNy parfois en deux spaghettis . s'enrouler sur
§ chromosome _/~_~, identiques, reliés par le 7~ eux-mémes
alallure d'un o/ - centromeére (enverl). [ ( jusqu‘a prendre
4 long spaghetti... - B la forme d‘un
. que lon représente dansles & N e
s SCEMas sous forme compactée - ; — R
pour des ralsons prathues e o




(]3N] Sa spécialité, c'est la recette
du facteur de coagulation Vi, U'une des
. protéines qui permet au sang de coaguler,

colmater un trou dans la paroi d'un
vaisseau sanguin. Les hémophiles de type
A ont un géne F8 altéré: leur facteur de
coagulation VIl a une efficacité limitée,
voire nulle. Pour eux, les blessures sont
dramatiques: un simple coup, au lieu de
provoquer un bleu sans gravité, peut
entrainer ui
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m Ici la recette de

la dystrophine, une protéine qui
permet aux cellules de vos
muscles de supporter les
nombreuses élongations et
contractions qu’elles subissent.
Si la recette a un défaut, les
cellules musculaires ne
fabriquent pas la dystrophine.
C'est ce qui arrive aux
personnes atteintes de la
myopathie de Duchenne: leurs

5 muscles — y compris le muscle
cardiaque - s'affaiblissent

. prématurément. Vers 10 ans,
elles doivent se déplacer en

| fauteuil roulant, et bien peu

survivent au-dela de 30 ans.
& ¥

&S

s protéines fabriquées d'aprés
¢ ce gene permettent aux cellules dans lesquelles

elles se trouvent d’étre réceptives aux hormones

- males. Ces hormones déclenchent la formation
du pénis chez le feetus ou font pousser des poils
sur le menton des ados. Si le géne AR est
¢ defectueux, les parties du corps censées

se modifier sous l'action de ces hormanes pour
que se développent les caracteres sexuels males
ne le font pas. Conségquence: malgré la présence
de chromosomes sexuels X et Y, l'apparence
* du corps est féminine (les testicules sont bien
présents, mais restent internes).
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Qui a le trésor
le plus fourni?

. Oscar est tenté de fanfaronner parce qu'il a 46 chromosomes par

cellule ? Et si on lui avouait que son poisson rouge Bubulle, qui ne
 brille ni par sa mémoire ni par son ingéniosité, en possede 94°?
. Méme la patate qu’il a avalée a midi le bat: 48 chromosomes,
' comme le gorille! Quant au chien et au chat, deux mammiferes
. aussi complexes l'un que 'autre, le premier en compte 78,
le second seulement 34. Bref, vous l'avez compris, la valeur du
. trésor génétique ne se mesure pas au nombre de chromosomes.
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Quand le compte
kiese ies boi.

Le petit garcon au premier plan de cette photo est atteint
de trisomie 21 (ou syndrome de Down). Autrement dit,
il posséde 3 chromosomes 21 au lieu de 2. Ce qui entraine
. un retard mental, une petite taille, un visage rond, des yeux
- bridés... Si d'autres chromosomes que le 21 sont en surnombre,
- la grossesse se solde par une fausse couche, ou bien le bébé
- ne survit pas au-dela de quelques semaines (pour la trisomie 13
ou 18). Une exception: les chromosomes sexuels. Les filles XXX
etles garcons XYY ne présentent pas de symptomes
particuliers. Quant aux gars XXY, s'ils prennent de la
. testostérone (une hormone male), ils auront une apparence
et une vie normales, mais seront souvent stériles.

protéine BTK (Bruton Tyrosine Kinase). Elle

. Peut-on vivre avec un chromosome en moins? Non, toutes les

. permet a vos lymphocytes B (des globules blancs)
de devenir opérationnels. Ils peuvent alors repérer
les substances étrangéres a votre organisme
et combattre les intrus en fabriquant des «armes»
adaptées a chaque ennemi: les anticorps. Si le
gene BTK est défaillant, pas d‘anticorps... donc
des infections a répétition garanties.
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1SN A& Une version anormale

de ce gene est responsable de

la premiére cause de retard mental
héréditaire: le syndrome de UX fragile.
Quant a la version normale, elle sert

a fabriguer, dans certaines régions

du cerveau, la protéine FMRP,
impliguée dans les communications
entre cellules nerveuses, selon

un mécanisme encore mal connu.

- «monosomies» sont fatales avant 'accouchement. Sauf

- la monosomie X. Les femmes (sans Y, on est une fille) atteintes |
de cette anomalie sont petites (1,50 m environ) et n‘ont souvent
pas d’ovaires. Elles souffrent parfois de malformations

- cardiaques et rénales, mais leur intelligence est normale.




