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Afin d’explorer le déficit olfactif de madame B., une IRM est réalisée. 

Le document 7 présente les clichés d’IRM de madame B. L’examen met en évidence une 
hypoplasie des bulbes olfactifs. 

2A.6 Identifier chaque plan de coupe utilisé pour obtenir les clichés 1 et 2 du 
document 7. Préciser les termes d’orientation correspondant aux repères A 
et B. 

2A.7 Associer les repères 1 à 5 du document 7 avec les termes suivants : tronc 
cérébral, cerveau, cervelet, hypophyse, hypothalamus. 
 

2A.8 Construire un organigramme ou un schéma présentant les différentes étapes 
de l’olfaction, depuis la molécule odorante jusqu’à la perception de l’odeur. 
Établir le lien entre les résultats de madame B. et son déficit de l’olfaction.  
 

 

PARTIE 2B : Origine génétique et transmission 

• Origine génétique : altération du gène fgfr1 

Des mutations du gène fgfr1, codant un récepteur de facteur de croissance, ont été décrites 
comme pouvant être responsables de l’apparition du syndrome de Kallmann.  

Les séquences nucléotidiques ci-dessous correspondent au même fragment du brin transcrit 
du gène fgfr1, chez un individu sain et chez un individu atteint du syndrome de Kallmann. 

                                  1405                                       1422 

Sujet sain :  CAT GCC GTC GTA GTT GGT 

  

Sujet malade :  CAT GAC GTC GTA GTT GGT 

2B.1 Localiser et nommer le type de mutation présent chez un sujet atteint du 
syndrome de Kallmann. 

 
Lors de l’expression des protéines, les gènes sont transcrits en ARN messager. 
Pour préciser le trajet des ARN messagers lors de la synthèse des protéines, l’expérience 
présentée sur le document 8 est réalisée. 
 

2B.2 Exploiter le document 8 pour en déduire le trajet de l’ARN messager lors de la 
synthèse d’une protéine à partir d’un gène.  

 
Le document 9 représente une des étapes de l’expression d’un gène. 

2B.3 Identifier l’étape représentée par le document 9 et reporter sur la copie les 
annotations correspondant aux repères 1 à 5. 
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2B.4 Donner, à l'aide du code génétique ci-dessous, les séquences polypeptidiques 
codées par les deux fragments du gène fgfr1 chez le sujet sain et le sujet 
malade. Détailler la démarche en nommant et en définissant les étapes. 

Code génétique 

2B.5 Indiquer la conséquence de la mutation sur la protéine FGFR1. 

• Mode de transmission

Le document 10 représente l’arbre généalogique de la famille de madame B. Cette maladie 
est transmise selon le mode dominant. 

2B.6 Déterminer, à partir de l’étude du document 10, si le gène est porté par un 
autosome ou un gonosome. Justifier la réponse. 

2B.7 Écrire le génotype de madame B. Justifier la réponse. 

Madame B. interroge son gynécologue sur les risques qu’elle a de transmettre la maladie dont 
elle souffre à ses enfants, dans le cas où son conjoint serait sain. 

2B.8 Indiquer, à l’aide d’un échiquier de croisement, la probabilité pour que madame 
B. ait un enfant malade.

Le candidat réalise obligatoirement la synthèse. 

SYNTHÈSE 

Présenter de manière synthétique (texte court, schéma ou carte mentale) les étapes de la 
démarche médicale qui permet la prise en charge du syndrome de Kallmann de madame B. 
Le candidat effectue la synthèse à partir des éléments de la partie 1 et de la partie 2 qu'il 
a traitée. 
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PARTIE 2A - Document 7 : Clichés d’IRM encéphaliques de madame B. 
 

 
 
 
 

PARTIE 2B - Document 8 : Expérience utilisant de l’uracile radioactif 
 

Des cellules sont cultivées sur un milieu contenant de l’uracile radioactif pendant 15 minutes. 
L’uracile est un composant spécifique de l’ARN. 
La culture est alors photographiée (photo a) à l’aide d’une plaque sensible à la radioactivité 
qui noircit le film photographique.  
Ensuite, les cellules sont cultivées sur un milieu non radioactif pendant 90 minutes. Une 
deuxième photographie est alors réalisée selon le même protocole (photo b). 

 

 

 
 
 

 

Source : 
http://www.chups.jussieu.fr/polys/endocrino/poly/P
OLY.Chp.18.html 

Hypoplasie des 
bulbes olfactifs 

Source : 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/ar
ticles/PMC6814956/ 

Photomicrographie d’une 
cellule après 15 minutes 

Photomicrographie d’une 
cellule après 90 minutes 
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PARTIE 2B - Document 9 : Illustration d’une étape de la synthèse d’une protéine 

Phase A 
 

 
Phase B 
 
 

 
 
 
Phase C 
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PARTIE 2B - Document 10 : Arbre généalogique de la famille de madame B. 
          (Source : auteur) 
 

 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

Madame B. 

Homme non 
malade 

Femme non 
malade 




