
 

 

 

Situation : Les mutations germinales sont à l’origine de maladies génétiques héréditaires. On s’intéresse ici à une 
de ces maladies : la mucoviscidose. Cette maladie est dite monogénétique car elle est causée par la mutation d’un 
seul gène.  

Problème : Comment une mutation sur un seul gène entraine t’elle la mucoviscidose et comment est-elle transmise de 
génération en génération ?  

PARTIE 1 – Origine monogénétique de la mucoviscidose. 

Réalisez l’activité type ECE.  

PARTIE 2 – Etude de la transmission de la mucoviscidose. 

 

 

A partir de 

l’arbre :  

1- Démontrez que la mucoviscidose est une maladie due à un allèle récessif : cela signifie que la mutation 

doit être présente en 2 exemplaires pour que l’individu soit malade.  

2- Démontrez que les individus I.1 et I.2 sont hétérozygotes.  

3- Effectuez un tableau de croisement entre ces individus pour déterminer les génotypes possibles de leurs 

enfants.  

4- Calculez la probabilité qu’un enfant de I.1 et I.2 soit :  

a. Malade 

b. Sain et homozygote 

c. Sain et porteur de la mutation 

5- L’individu IV.1 a un enfant avec une femme saine. Sachant que la probabilité dans la population française 

d’être porteur sain (hétérozygote) pour le gène CFTR est de 1/20, calculez les probabilités que leur enfant 

soit malade.  
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PARTIE 3 – Traitements. 

Yann et Leila viennent d’avoir un enfant atteint de mucoviscidose et souhaite connaître les solutions qui existent 

pour éviter que son enfant ne souffre trop des conséquences de sa maladie. Etudiez les documents fournis afin de 

lui proposer des réponses claires. 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 


