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Mutations et santé : ex de la
mucoviscidose, origine
génétique, symptomes,
prévision génétique



Bonjour Docteur Housse ! Comment allez-
vous ce matin ?

Vos premiers patients ne sont pas encore
arrivés, vous avez une petite heure pour vous
préparer dans votre bureau du service
pédiatrique.

login : hom de famille

mdp : molécule qui
permet |a formation
de complexes immuns

consulter agenda

dossier Durond : documents sur la
mucoviscidose, arbre généalogique

4 vidéos : mucoviscidose,
traitements, prévision génétique,
du génotype au phénotype

Pour expliquer les différentes échelles de la maladie de
ts, é

. tu leur prépares un schéma. °
s les bon

Théophile a ses parent
Glisse les eler

texte a trous 1

schéma a compléter

: , texte a trous 2
par glisser-déposer

tableau a compléter i S
par glisser-déposer cadenas final : MUCO508



‘ Document 4 : Arbre généalogique de la famille de Théophile

| 1 2

Pour expliquer les differentes echelles de la maladie de
Théophile a ses parents, tu leur prépares un schema. °
Glisse les elements dans les bonnes cases. Bl O M" M(,

n l__L|1 OZ OS lild @5
DHommc malade OFemmc saine <>Fmtus DHommc sain °

Phénotype 1114 : Théophile ; 15 : enfant  naitre

Phénotype

génotype Phénotype

macroscopique

cellulaire

suppression de la N : )
phg'ra\ylalanine en Théophile a pour [phénotype |: lattellnt de : .
position 508 mucoviscidosel. Il iorte deux alléles } texte a t rous 1

moléculaire

délétionde TTT en difficultés respiratoires, ; ; T
positions 1522 a 1524 protéine CFTR a cellules épithéliales atteintes du tube il est dit [nomozygote | double récessif.
dans l(a: ;reguence du structure 3D anormale sécrétant un mucus digestif et de Les parents de Théophile ont tous les deux un
éne rma spai eux
9 suppression du flux anormalement épais GG phénotype [sain] mais ont transmis chacun un alléle
membranaire dions récessif : ils sont[1étérozygotes|, On dit aussi

chlorure

qu'ils sont |porteurs | sains. D'apres le tableau
de croisement, le risque pour que leur futur enfant
soit atteint de la maladie est de 1

v VALIDER

schéma a compléter par glisser-déposer

ps
gametes s
de la urune

mere (M/) (m/) B

wec O Femme saine . Femme malade Ormtus
droite )
D Homme saine . Homme malade

(M/) | (MM (M/Zm) texte a trous 2

oui

gametes
du pére

La maladie est autosomale récessive. (oui/non/ONSP)

Lindividu l12 est porteur sain de la maladie. (oui/non/ONSP)
Lindividu li4 est porteur sain de la maladie. (oui/non/ONSP)

( m /) ( m // M) ( m // m) Le risque pour que le couple ll1-2 ait un autre enfant malade est de.. ‘]/4

Le risque pour que le foetus lis soit malade est de.. | 1/4000

"ONSP = on ne sait pas ° a v VALIDER

tableau a compléter par glisser-déposer



Episode 2

Variation génétique
bactérienne et résistance aux
antibiotiques, simulation d'un
antibiogramme




Docteur Housse ! Docteur Housse !
Vous tombez bien ! Un cas trés difficile vient
d'arriver, transférée depuis un hopital

géorgien.
On vous attend au service des maladies
infectieuses.

validation du
» protocole : texte
atrous 1

laboratoire

accueil

L

Y

chambre stérile d’Anna

Interface de
traitement de
la patiente

Quels antibiotiques
sont efficaces pour
la souche témoin ?
Pour Anhnha ?

interface de
post-it traitement

\ 4

réalisation de 2

infos médicales :

2 vidéos
—+ tablette — antibiogrammes
dossier de la
patiente
analyse des résultats :
tableau a compléter
(texte a trous 2)
indice pour ordre retour ala
(efficacité croissante) chambre d’Anna

code :




Antibiotiques a disposition : gentamicine, érythromycine, céfatoxine
Matériel : boites de Pétri stériles, milieu gélosé, verrerie de laboratoire usuelle

Cultures disponibles : Lot 1: bactéries de souche classique

Lot 2 : bactéries prélevées chez la patiente

Protocole proposé : réalisation d'un [antibiogramme | °

Les |bactéries | sont mises en culture dans les boftes de Pétri.

On met en contact chaque lot avec les 3 |antibiotiques |

Le lot est notre témoin, permettant d'interpréter les résultats du lot

L'antibiotique est efficace si les bactéries a son contact sont :

(vivantes/mortes)

protocole : texte a trous 1

Compléter le tableau avec les résultats des manipulations : érythromycine

degreé d'efficacité de l'antibiotique : inefficace - ; assez efficace : + ; efficace : ++ ; trés efficace : +++

Tableau de résultats

Antibiotique érythromycine cefatoxine

]
]

Retournera la
chambre d'Anna

La souche classique etait deja résistante a [/1a |érythromycine |

La souche prélevée chez Anna a développé une résistance a l/la | céfatoxine |

L'antibiotique le plus approprie pour soigner la tuberculose d’Anna est l/la |gentamici ne |

tableau a compléter : texte a trous 2




Episode 3

Maladies multifactorielles : ex
des maladies inflammatoires
chronigues de l'intestin,
facteurs de risque (génétique,
environnement)




Hello Dr Housse !
On vous attend aux urgences, un cas complexe, dépéchez-vous !

N

Vous avez déja recu les notes de la premiere auscultation dans votre appli
spéciale Urgences.

accueil -

l

couloir des urgences

|
| }
salle de consultation tablette
l I
v v

interrogatoire et _T infos primo-
auscultation de médicales  diagnostic
Patrick l de Patrick
arrivée de
Grégoire
le jumeau

demande analyses pour les 2

> service gastro-entérologie

tablette RDV avec RDV avec
v ' ¥ Patrick Grégoire
étudier les  déterminer un l l
résultats des risque pour . ,
examens Grégoire texte atrous1 —  bloque tant

l

résultats des
deux freres +

gue résultats
non étudiés

——— acces au RDV

infos médicales
complémentaires

cases a
cocher

l

texte a trous 2

appli l
Eval'Risque texte a trous 3

|

générique

cadenas pavé 4x4
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it
,-‘“~
4
Vous souffrez de la 4 Les examens réalisés nous permettent de
A déterminer la |probabilité
maladie de Crohn :j que vous développiez la maladie.
" Vous présentez facteurs de susceptibilité
C'est ce qu'on appelle une sur5 : une génétique
MICI : ° avec un frére jumeau [monozygote |
- - - atteint et comme lui parmi les alléles de
maladie inflammatoire susceptibilité, un alléle muté.
- T - Votre |microbiote | est peu diversifié
chronique de |' |intestin (famille des Firmicutes), or une bonne diversité

microbienne intestinale diminue le risque.

e
RDV avec Patrick : texte a trous 1 RDV avec Grégoire : texte a trous 2

I~ Faari

Votre hygiene n'est pas|ex€essi\fe |
et c'est tant mieux ! Une corrélation a été
trouvée entre |'accroissement des habitudes
d'hygiene et |'augmentation de la fréquence
des maladies |auto-immunes | et allergies.

I 8 | Wi

Etude de risques de M. Grégoire J.

Recto-colite e Habitudes
hémorra- Pochite dhygiéne
gique excessives
CARD1S : || caross: abitud
aucun alléle W U0 ] deux alléles gié
2 allel uté 2 .
mute mutes satl es

me: Jumeau Pas de Habitudes
m e dizygote jumeau d'hygiéne
al atteint atteint insuffisantes

Vous n'étes pas |fumeur | non plus.

Malgré vos prédispositions génétiques a la
maladie de Crohn, ce mode de vie sain sans

excés permet de diminuer votre[isque | de
développer une MICI.
®

aluation d que po dgoire RDV avec Grégoire : texte a trous 3

Microbiome : obiogh:
forte diversité || fai idigsite Fumeur meur
des firmicutes || des’ utes




Episode 4

Altérations du génome et
cancérisation : exemple des
papillomavirus HPV, méthodes
de prévention, lien avec les
maladies multifactorielles




documents a consulter

Bonjour Dr Housse

Nous avon uci au service gynécologie, le Dr .
Luther Uss matin sur un masque jeté au sol service +
dans larue et s'es a jambe, il est actuellement > , - ’ N
aux urgences... Pou s le remplacer pour son CanC@rOlOgle schéma a Iegender par
premier rdv de la mati svp ? Le temps que le Dr o Z
Adam Tell n'arrive de chez lui pour prendre la suite... gl |Sser'deposer
couloir du service l
gynécologie
| | RDV avec mere et fille
N |
salle d’attente bureau du Dr Uss ” y !
cancer du col  vaccination et
D l de ['utérus dépistage
|0gin : hom de famille \ \
ISR  documents texte atrous 1 texte a trous 3
' texte a trous 2

X
PASSER AU SERVICE CANCEROLOGIE POUR |Og0 rose : 1 v
RECUPERER LA DOCUMENTATION. | :
conclusion

v

srcrE | mfost me'dlcales 1,: 3 V|.deos sur l
bloqué login : uss vaccination et prévention digicode
mdp : speculum | infos médicales 2 : 1 vidéo + 2 5361

docs sur cancer et traitements



ﬁe processus de cancérisation J

Facteurs de risque
e Agents mutagénes (tabac, UV..)
e (ertains virus (HPV, hépatite)
epredispositions génétiques

N
P!
Cetue .

PG pivisions
cellulaires

Mutation

Deuxiéme
mutation

— 5
( Se protéger du cancer )

Cellule

Amas de cellules
cancereuse

i cancéreuses = TUMEUR
\

& ,

o <
. JJ - a& ﬂ‘cmcm

Nombreuses _CANCER
mutations _aﬂenanl METASTATIQUE
le controle du L
cycle cellulaire Migration vers a‘ »
d‘autres organes
via la dirculation a
sanguine

PREVENTION : Se protéger contre le risque € DEPISTAGE : Détecter un cancer le plus tot possible

‘génes impliqués. @! ot
fin du x* sidcle, les chercheurs ont suspecté cer-
Jemes ditre impliqués dans le processus de cancé-
. Clest le cas du gine pS3.

é@e <onﬂrme par des dtudes expeﬂmum mum
sur des tris
!mhqcnrmmldum«pamuo-wm
mmm«m«mm
mw«enm«ww m

& Volume de la tumaur fea cm?)

réactivation

gaparition
de L tumeur
dugéne p5) I

jow 0 ur 12 jour 18 jour 28 3
200°
B ront ndiqués dans e graphique ccontre. T —
tumeur
w Lviter l'exposition a des agents mutagénes 'fl"“"‘c“?e“ ﬁg:rblc :?d::.s;: ui 'g‘i‘f requliers
oS¢ faire vacciner contre les virus & risque ) amm"p’ ks 5 (M;wgkqﬁ!psd!nl impliqué dars be ot
Dosa Marqueurs sanguins ble
i i i ',,,,.".:"mmw “::%?:«nrs Individus (Logiciel Anagéne ou GenieGen).
. e p—— ———— .
Encadrement par des mesures de santé publique

eRéglementations pour limiter I'exposition aux agents mutagénes \

e Campagnes de sensibilisation sur I'importance du dépistage précoce et de la vacdination |

»Remboursement des examens de dépistage S

|

[Iraitement contre le cancer

Y Y [
| protéine pS3 a pu dtre élucidé : Cest une protédine « luwr‘d;‘:t‘u:mpml:;
la ral
TRAITEMENTS CLASSIQUES ). Ele active d;wn de mmbr:n« 9:«5 mz-m:h Muh“w ;
» Chiturgie
» Radiothérapic ‘
e (himolhcramc Protéine pSJ active l |
€ ~
IMMUNOTHERAPIE |
#Plus efficace D 0 s
e Moins deifets indésitables ° R |
' cesiviaire
< des collules
tymphocyte T Rl:(rpleul " Cellule lumolile Moen Frcpoiborery ey |
‘ " -:'1_’ ! e ‘
H |
.—b. ]
Ru«.plm R«.u.p( pur 8 va !
e [
R g R ‘"';:ﬂ' bhxzsx'zou =
/ Inhibition de la réponse Destruaion de A ~
— immunitaire du lymphocyte T la cellule tumorale Pg om ' ”E E-’- so” g o L&
! J

schéma a légender par glisser-déposer
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TESTEZ VOS
" CONNAISSANCES!

QUIZ : VRAI OU FAUX?

#1 Le préservatif protége contre toutes les
infections sexuellement transmissibles.

#2 Tout contact intime peut entrainer une
contamination par le HPV.

#3 Le vaccin contre le HPV (appelé aussi le vaccin
contre le cancer du col de l'utérus) diminue les
chances de fécondité des jeunes filles.

#4 Il n'est pas recommandé d'arréter la
vaccination aprés la 1ére injection.

#5 |l faut uniquement vacciner les filles contre le

bre de par
augmente le risque d'infection par le HPV.

#7 Onnepeutpasétreinfecté-e parle HPV génital sion
n'a pas eu de rapports sexuels avec pénétrations.

#8 Cela ne sert a rien de vacciner des

adolescent-es vierges.
~ VALIDER

affiche quiz

22 I CONNAISS‘
)

Le cancer du col de 'utérus est
une maladie courante, avec un

fort taux de déces. Son
développement est lié a une

infection au J[un) &0
papillomavirus qui risque de se
contracter des les premiéres
relations sexuelles : c'est

e .

Le virus intégre son [génome |
dans les cellules du col de
['utérus, qui fabriquent alors des
protéines dégradant certaines
autres protéines des cellules du

col, comme la p53.

Le mode de vie peut étre impliqué
dans le déclenchement, comme le

fait de [fumer  |. C'est un
exemple de maladie
P o
oS =
I . 7

|mu|tifactorie|le |
texte a trous 2

Le géne p53 est un des genes impliqués dans le
processus de :

Des expériences ont montré que la réactivation du
géne p53 chez des souris souffrant de tumeurs ont

permis de les faire |disparaitre au jour n° .

Différentes |mutations ponctuelles de ce géne
sont impliquées dans de nombreux cancers.
Ces modifications du géne p53 ont des origines ‘
variées et peuvent étre héritées, mais c'est rarement
le cas pour le cancer du col de |'utérus.
O

texte a trous 1

La vaccination contre les HPV permet de prévenir les infections par

les virus les plus fréquents, responsables de 70 a 90 % des cancers
dulcol_|de I'utérus. Attention : la vaccination ne protége ni contre

tous les cancers du col de I'utérus ni contre toutes les |ésions
précancéreuses. Donc, méme vaccinée, il est indispensable de se

faire dépister en réalisant untous les ans,

qui permet de détecter la présence de cellules précancéreuses au
niveau du col et de la prendre en charge rapidement.

La vaccination se déroule en 2 a 3 injections sur six mois pour les

jeunes filles de 11 & [14 | ans révolus, avant les lers rapports

sexuels. Un rattrapage est possible jusqu'a [19 |ans. -
1l est conseillé que les aussi se fassent vacciner. ° i
GARDASIL

texte a trous 3




