
Thème 1A : Chap.3 :  Le Xéroderma Pigmentosum (XP) : Expression du patrimoine génétique et environnement. TP3 
 

Chaque individu possède l’ensemble des caractères de l’espèce à laquelle il appartient, avec des variations qui lui sont propres. L’ensemble des caractères 
observables d’un individu résultant de l’expression de son génotype constitue le phénotype. Or la participation des protéines à la réalisation du 
phénotype dépend aussi des facteurs environnementaux  Le génotype  n’est  pas seul et directement responsable de la réalisation du phénotype… 
 
Objectif : Etudier à travers l’étude des 
caractéristiques de la maladie génétique 
Xeroderma Pigmentosum, les relations entre 
génotype, phénotype et l’environnement 

 Capacités testés : Utiliser le logiciel anagène/ Exploiter des informations/  
Communiquer dans un langage scientifiquement approprié : écrit 
Attitudes testées : Respecter les locaux, le matériel et les personnes/ 

Temps 
imparti : 1h30 

 
 Situation de problème : Adrien et Betty viennent d’apprendre que leur petit dernier, Nicolas, est atteint d’une maladie héréditaire rare : le Xeroderma 
Pigmentosum… Ils ne connaissent pas très bien cette maladie et ne comprennent pas comment Nicolas a pu « l’attraper » 
 

Consigne : À l'aide des documents et du matériel mis à votre disposition, expliquez à cette famille les caractéristiques phénotypiques  de cette maladie, 
son origine, son mode de transmission et aussi la gestion d’un enfant malade au quotidien 

 Construire la réponse sous la forme d'un compte rendu structuré (avec un plan) d’une feuille maximum (recto-verso) que la famille pourra 
emporter avec elle. Schémas, tableaux sont attendus au cours de cette rédaction….  

Matériel : 
- Logiciel Anagène et sa fiche technique : fichiers « le phénotype du Xeroderma » , « Dominance et récessivité (famille 1) »  
- Documents 1 et 2 

 
Information essentielle : Le phénotype : ensemble des caractères observables aux différentes échelles du vivant (macroscopique : échelle de 
l’organisme, les symptômes cliniques ; cellulaire : les cellules touchées, dysfonctionnant et moléculaire : la protéine touchée, modifiée) 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Arbre généalogique de la famille 1 



 

Document 1 : Présentation du Xeroderma Pigmentosum (symptômes et prévention) 

 
  
 
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Visage d’un individu atteint de XP 

Cette maladie atteint indifféremment 
toutes les populations dans le monde. 
 

Les signes du XP : 
 

Prévention  et traitement: 
 

L'identification des gènes impliqués a conduit à établir des protocoles de thérapie génique 
cellulaire : la culture in vitro de peau de patients atteints de XP permet de réaliser la "reversion 
phénotypique" de ces cellules par transfert des gènes déficients de réparation de l'ADN à l'aide 
de vecteurs retroviraux 

Ressources : http://acces.ens-lyon.fr/acces/ressources/dyna/adn-du-
genotype-au-phenotype/le-phenotype-xerodermique/comprendre/le-
xeroderma-pigmentosum-xp/ 

Ressources : SVT 1ère S Bordas 2011  



 

Document 2 : Aspect cellulaire : les caractéristiques des cellules du malade du Xeroderma Pigmentosum  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Les radiations ultraviolettes (UV) 
peuvent altérer, muter l’ADN des 
cellules en entrainant, par exemple, la 
formation d’une liaison entre deux 
thymines successives. Ces deux 
thymines liées par une liaison 
covalente forment alors un dimère de 
thymine. 
La présence de ces dimères perturbe le 
cycle cellulaire et provoque la mort de 
cellules ou la multiplication 
incontrôlée des cellules irradiées par 
les UV 

Ressources : 
http://acces.ens-
lyon.fr/acces 

Ressources : SVT 1ère S Bordas 2011  



 

Coup de pouce Anagène : Les caractéristiques des gènes et des protéines (enzymes) et intervenant dans le 
Xeroderma Pigmentosum à travers le logiciel Anagène (aspect moléculaire) 

 
 
Les fonctionnalités du logiciel Anagène permettent d’étudier l’aspect moléculaire et le mode de transmission de la maladie de Nicolas 
soit du Xeroderma Pigmentosum. 
 

 Pour cela vous pouvez utiliser dans BANQUE DE SEQUENCES puis  dans PREMIERE S,ES,L, et dans Genotype,phenotype,environnement, 
Utilisez les molécules des fichiers suivants : « le phénotype du xeroderma » (pour l’aspect moléculaire de la maladie), « Dominance et récessivité 
(famille 1) » (pour le mode de transmission) 
 

 Dans PROGRAMME ET DOCUMENTS puis  dans PREMIERE S,ES,L, et dans Genotype,phenotype,environnement, vous trouverez différents documents 
pour vous aider à comprendre… 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


