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TP : La mucoviscidose 

Introduction : Le phénotype d’un individu est l’ensemble de ses caractères observables. 
Il se définit à l’échelle de l’organisme (phénotype macroscopique), à l’échelle des 
cellules (phénotype cellulaire), et à l’échelle des protéines (phénotype moléculaire). 

La mucoviscidose est la maladie héréditaire la plus fréquente en France et plus 
généralement en Europe et Amérique du Nord.  Très étudiée, ses symptômes et son 
origine génétique sont parfaitement connus, ainsi que son mode de transmission.  

 

 

Théophile, 4 ans, est hospitalisé d’urgence pour des problèmes 
respiratoires. Le médecin doit annoncer à ses parents qu’il est 

atteint de mucoviscidose. Vous êtes un jeune interne du staff médical 
et êtes chargé de constituer un dossier pour les parents de Théophile, expliquant : 

- le lien entre le génotype et les différentes échelles du phénotype d’un individu 
atteint de mucoviscidose 

- les différentes thérapies envisageables 

- le risque pour leur futur enfant d’être atteint de la mucoviscidose 

 

En classe : Travail par groupe de 3 ou 4 

Forme attendue : compte-rendu imprimé à partir d’un fichier LibreOffice texte ; 4 pages 
max 

Critères de réussite : rappel de la problématique, argumentation sous forme de 
paragraphes, communication scientifique rigoureuse (tableau, captures d’écran titrées 
et légendées…), conclusion répondant au problème 

Variante à distance : jeu en ligne Dr Housse épisode 1 (voir parcours Elea) 
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Ressources :  

➔ Dossier documentaire 

➔ Capsules de notion et méthode 
Capsule 

« Du génotype au 
phénotype » 

(M. Fenaert, YT) 
youtu.be/wufcFbQQSAg 

 

Capsule 
« Prévision génétique » 

(M. Fenaert, YT) 
youtu.be/MmuFZTP2X_w 

Au coeur des organes : La 
mucoviscidose 

(Inserm, YT) 
https://youtu.be/OoAJqxxSRgY 

  

Mucoviscidose : de nouveaux 
soins pour une espérance de 

vie plus longue  
(France3 Aquitaine, YT) 

https://youtu.be/XbL7J_9z79Q  

 

 

 

 

 

Complément : Un petit exercice d’application pour nommer les mutations 

 
Dans Anagène, le – signifie une identité par rapport à la séquence de référence, le _ indique une base 
manquante par rapport à la séquence de référence. 

 

 

 

 
Repérez et légendez les différents types de mutations avec 
l’aide de l’extrait vidéo ci-dessous 
 
Mutations: The Potential Power of a Small Change 
(YT, Amoeba Sisters) 

youtu.be/GieZ3pk9YVo  

(de 1min55 à 2min55)  

 

 

→ Nommer les mutations observées (aide : 
http://tinyurl.com/typesmut ) 

 

https://youtu.be/wufcFbQQSAg
https://youtu.be/MmuFZTP2X_w
https://youtu.be/OoAJqxxSRgY
https://youtu.be/XbL7J_9z79Q
https://youtu.be/GieZ3pk9YVo
http://tinyurl.com/typesmut
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DOSSIER DOCUMENTAIRE 

 

 

 

cellule épithéliale 
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Chez un individu malade, la protéine CFTR est dysfonctionnelle et finit par être détruite par la cellule. 

 

Document 4 : Structure de la protéine CFTR 
Doc 4a. Structure primaire : 

 
Doc4b : Structure tridimensionnelle : 

 

CFTR d’un sujet sain CFTR d’un sujet atteint 
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Document 5 : Portions de la séquence de deux allèles du gène CFTR 

L’allèle nommé CFTR appartient à un individu non atteint, l’allèle delF508 appartient à un 
individu atteint (Logiciel : Anagène / le reste des deux séquences est identique). 

 
 

 

 

Document 6 : Arbre généalogique de la famille de Théophile 

 

 
 
III4 : Théophile ; III5 : enfant à naître 
 
 
 

Document 7 : un autre cas de prévision géntique à réaliser 

 


