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SUJET 01

'Domaine: SNV Filiére: Biotechnologie

[ati¢re : Biologie Moléculaire et Génie Génétique

Durée : 02h00

Calculatrice Autorisée : OUI

Spécialité: Biotechnologie et santé

Coefficient : 03

Partie 01 (08 points)

La phénylcétonurie est une maladie génétique héréditaire caractérisée par un excés de

phénylalanine. Cet excés est dii & un déficit en phénylalanine hydroxylade quiicatalyse la

transformation de phénylalanine en tyrosine. Le géne qui code, pour la phénylalanine
hydroxylase (PAH) a une taille de 90 kb avec 12 exons. L’ ARNm matuge ccrres;aon&m fait 2,4
kb. Il existe différentes formes (alléles) de ce geéne, entrainant parfois des phénotypes modifiés

qui sont reportés dans le tableau ci-dessous :

Type de mutation Nombre Pourcentage (%)
Faux sens 291 62,85
Délétion 60 12,96
Silencieuse 26 5,62
Substitution au niveau du site donneur d’épissage 52 1125

1- Donner un schéma détaillé du géne PAH, en précisant tous les €léments intervenants dans la

régulation de son expression (03 points).

2- Expliquer la différence de longueur entre le géne PAH et I’ARNm mature correspondant ?

(02 points)

3- En quoi consiste chacun des types mutationnels représentés dans le Tableau 01 ? préciser les

conséquences qu’elles entrainent sur une protéine (03 points).
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