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Exercice:

La glycogénose type 8 est une maladie héréditaire due au déficit de la
phosphorylase kinase hépatique dont sont atteints plusieurs membre d’une
famille; dont voici I'arbre généalogique:

1. Indiquez le mode de transmission probable de cette maladie.

2. Précisez le(s) génotype(s) probables de tout les individus de chaque

génération. |
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RAPPELS



HEREDITE LIEE AU CHROMOSOME X

l. HEREDITE RECESSIVE LIEE A L'X (RLX)
Les maladies dont le gene est localisé sur le chromosome X se
transmettent souvent sur le mode récessif lié a I'X ; certaines sont
transmises sur le mode dominantlié a I'X.
1. HEREDITE RECESSIVE LIEEA L'X (RLX)
A. Définition
 |'allele anormal se comporte comme un caractere récessif (il
faut que les 2 genes soient mutés pour que la maladie se
transmette).
* Lesfemmes hétérozygotes ne sont pas atteintes mais peuvent
transmettre la maladie; elles sont dites conductrices de la maladie.
* La maladie ne se manifeste que chez les sujets de sexe masculin (XY)
ne possédant qu'une seule copie du gene (sujets hémizygotes) 5



HEREDITE LIEE AU CHROMOSOME X

1. HEREDITE RECESSIVE LIEEA L'X (RLX)

a) Cas le plus fréquent :Femme hétérozygote (Xx), donc bien portante
et conductrice, épousant un homme normal (XY):
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[rrégaerce]

F H *

M [142] [1.2]

" 4 e ¢-- IPhénotype porteuse
1427 [1.4] [1.24]

s wYy r’??‘w,
[142] .24] |: (144 ""
p b
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* Lessujets atteints naissent généralement de parents normaux.

* Dansla parentele du pere, tous les sujets sont normaux.

* Dansla parentele de la mere il existe souvent des freres ou des ascendants masculins atteints.

* Lessujets atteints sont pratiguement toujours des gargons.

e Dans lafratrie des atteints, un garcon sur deux est malade, et une fille sur deux est conductrice.



HEREDITE LIEE AU CHROMOSOME X

1. HEREDITE RECESSIVE LIEEA L'X (RLX)
b) Cas particuliere : mariage Femme normale (XX)*(xY)Homme atteint

(xY) (XX) X X
XX XX | 100%filles normales mais conductrices
XY XY 100% garcons normaux et indemnesde la

mutation




HEREDITE LIEE AU CHROMOSOME X
1. HEREDITE RECESSIVE LIEEA L'X (RLX)

c) Cas particuliere : Mariage femme conductrice (Xx)/Homme atteint (xY)

(Xx)
(xY) X X
X 50% femmes normales mais conductrices
X X +50% des femmes affectées
50% des hommes normaux et indemnesde la
Y XY mutation
+50% des hommes affectés

Situation rare si la mutation est sévere.

* || existe des garcons atteints (4).

* || existe des filles malades (}%).

* Lesfilles normales sont conductrices.
Situation peu probable pour un gene rare, mais usuelle pour certains
genes fréequents (ex. daltonisme).
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HEREDITE LIEE AU CHROMOSOME X

1. HEREDITE RECESSIVE LIEEA L'X (RLX)

Les hommes sont le plus
souvent atteints

[Les hommes malades naissent ! g A_-'_ 0 A}
de meres porteuses

Les femmes porteuses peuvent i‘O IJ_'I 66 I'_Ll é}ﬂ
presenter la maladie a cause de

'inactivation de 1I'X 5E 51
Jamais de transmission de pere

a fils




HEREDITE LIEE AU CHROMOSOME X

l. HEREDITE RECESSIVE LIEE A L'X (RLX)
1. HEREDITE RECESSIVE LIEEA L'X (RLX)
B. Caractéristiques généalogiques des maladies RLX
e Seuls les garcons sont atteints.

* Dans les formes familiales, les sujets males atteints se
retrouvent uniguement dans la lignée maternelle (XX).

* [ n'y a aucun sujet atteint dans la lignée paternelle (XY)
et I'on n‘'observe jamais de transmission pere-fils.

C. Risques de récurrence (figure)
Les risques pour une femme conductrice :
* un garcon sur deux est atteint.
* une fille sur deux est conductrice.

Si un homme atteint se reproduit, aucun de ses enfants n'est malade,
mais toutes ses filles sont conductrices. 10



HEREDITE LIEE AU CHROMOSOME X

Femme conductrice Homme normal

/ N\ / \
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Enfants

Fille conductnce: 25% Fils atteint: 25% Fille nomnale: 25% Fils normal: 25%

Figure :la transmission d’une maladie récessive liée a I’X
(lechromosome X portant l'allele morbide est en noir)
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HEREDITE LIEE AU CHROMOSOME X

. HEREDITE RECESSIVE LIEE A L'X (RLX)
1. HEREDITE RECESSIVE LIEEA L'X (RLX)
C. Exemples de maladie RLX

— Déficit en glucose 6 phosphate déshydrogénase(G6PD) des
globules rouges (Xg27)

— Angiokératose diffuse (Maladie de Fabry)

— Hémophilie Aet B : due a la diminution ou a l'absence
respectivement du facteur VIl et IX de la coagulation (Xg27).
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Exercice:

La glycogénose type 8 est une maladie héréditaire due au déficit de la
phosphorylase kinase hépatique dont sont atteints plusieurs membre d’une
famille; dont voici I'arbre généalogique:

1. Indiquez le mode de transmission probable de cette maladie.

2. Précisez le(s) génotype(s) probables de tout les individus de chaque

génération. |
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