THEME 1A : EXPRESSION, STABILITE ET VARIATION DU PATRIMOINE GENETIQUE
TP4 : mutation et réparation : étude d’une maladie génétique : Xéroderma pigmentosum

Document 1 : action des UV sur la molécule d’ADN
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Document 2 : Protocole et résultats expérimentaux

PROTOCOLE :

- des cellules qui n’ont pas été exposées aux UV sont prélevées chez des individus sains et des
individus atteints de Xéroderma pigmentosum, puis soumises a différentes doses d’UV. Certaines
cellules des individus malades ont subi le transfert d’'un géne Xpa codant pour une protéine

intervenant dans la réparation de ’ADN.
On comptabilise ensuite le nombre de diméres de thymine dans ces cellules :

Dose d’UV (en UA) 0 25 50 75 100
Nombre de diméres dans les cellules d’un individu sain 0 1.1 1.9 2.8 3
Nombre de diméres dans les cellules d'un individu 0 6.9 9 15.1
malade
Nombre de diméres de thymine dans les cellules 0 1.1 2.3 3.1 3.1
transgéniques

Tableau du nombre de cellules contenant des diméres de thymine en fonction de la dose d’UV
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Activité 1 :

Activité 3 :

Activité n°4 :

Activité n°5 :

ADN normal ADN avec un dimére de thymine ADN avec la protéine XPA

Activité n°6 :
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Activité 1 :

Les diméres de thymines sont des liaisons qui, sous l'effet des UV, s’installent entre deux thymines adjacentes
et déforment la molécule d’ADN. lls peuvent ainsi étre source de mutations lors de la réplication. S’ils sont
« réparés » le taux de mutation diminue.

Activité 3 : Graphique représentant le nombre de dimeéres de
thymine chez différents individus en fonction de la

te dose d'UV.
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dose d'UVA  thymine hez thymine hez cellules ) = Nombre de dimeres de thymine
1 (en UA) individu sain  individu malade trangéniques i dans les cellules d'un individu
2 0 0 0 0 6 malade
3 25 11 4.2 11 o

4 Nombre de diméres de thymine

4 50 19 6.9 23 dans les cellules d'une individu
5 75 2.8 9 3.1 2 malade ayant recu par trangénése
6 100 3 15.1 3.1 ungene Xpa
7 0 25 50 75 100
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Activité n°4 :

La maladie des « enfants de I'ombre » est provoquée par une incapacité des cellules de ces individus a
réparer les dimeres de thymine (courbes a et b), incapacité génétique puisqu’une transgénése peut corriger
cette incapacité cellulaire (courbes c et b) .

Activité n°5 :

Adénine désolidarisée de sa thymine

Adenine désolidarisée de sa thymine

ADN normal ADN avec un dimére de thymine ADN avec la protéine XPA

Activité n°6 :
Les diméres de thymines sont des liaisons qui, sous l'effet des UV, s’installent entre deux thymines adjacentes

(DOC 1) et déforment la molécule d’ADN (RASTOP). lls peuvent ainsi étre source de mutations lors de la
réplication (DOC1).

La maladie des « enfants de I'ombre » est provoquée par une incapacité des cellules de ces individus a
réparer les dimeres de thymine (courbes a et b), incapacité génétique puisqu’une transgénese peut corriger
cette incapacité cellulaire (courbes c et b) .(EXCEL)

Le gene transféré produit une protéine capable de se fixer sur 'ADN et donc apte a corriger les diméres de
thymine.(RASTOP)



