
 

Génétique humaine 

 La génétique humaine, branche de la génétique, étudie la transmission des caractères héréditaires chez 

l’Homme au cours des générations. Devant les difficultés qui entravent cette étude, les chercheurs se sont 

penchés, surtout, sur l’étude des modalités de la transmission des maladies et malformations héréditaires, 

pour accumuler des connaissances sur les gènes qui en sont responsable.  

Moyens d’étude de la génétique humaine :  

a. Arbres généalogiques 

Arbre généalogique : Représentation schématique simplifiée des liens de parenté existant au sein d’une 

famille. Il permet de suivre la transmission d’un caractère, ou d’une maladie héréditaire, au cours des 

générations au sein d’une même famille.  

Le document suivant montre les symboles utilisés dans la réalisation des arbres généalogiques 

 

b. Cartes chromosomiques (ou caryotypes) :  

 

1. a/ les caryotypes 1 et 2 sont anormaux alors que le caryotype 3 est normal  

b/ - Le caryotype 1 présente trois chromosomes 18 au lieu de deux (modification du nombre des 

chromosomes). 

- Le caryotype 2 présente une translocation du chromosome 22 sur le chromosome 14 (modification de la 

structure du chromosome 14). 



 

2. Cette étude se base sur la réalisation du caryotype d’un individu malade, puis comparaison de son 

caryotype avec un autre d’un individu sain afin de déterminer des anomalies de nombre ou de structure des 

chromosomes. 

c. Analyse de l’ADN par électrophorèse :  

 
1.- individu 1 : A//s  - individu 2 : s//s  - individu 3 : A//A 

2. L’électrophorèse est une méthode de séparation et de caractérisation de molécules (protéines et acides 

nucléiques) à l’aide d’un champ électrique. Les molécules migrent vers l’électrode de signe opposée à leur 

charge. Cette technique permet de déterminer le génotype des individus (2 bandes : indiv. hétérozygote, 1 

bande : indiv. homozygote) 

 



 

1. - La fille S1 est atteinte et elle possède uniquement l'allèle A2, donc l'allèle A2 est un allèle muté. - Le 

garçon S2 possède l'allèle normal: A1 et l'allèle muté:A2 (il est hétérozygote) et il est atteint, donc l'allèle 

muté A2 s'exprime, il est donc dominant: Donc l'allèle responsable de la maladie est dominant:  

- A1: Allèle normal récessif - A2: Allèle muté dominant  

2. Hypothèse n°1: Le gène est lié à Y Si le gène est porté par le chromosome Y, toutes les filles doivent êtres 

saines puisqu'elles ne possèdent pas le chromosome Y or la fille S1 est atteinte. Donc le gène ne peut pas être 

lié à Y.  

Hypothèse n°2: Le gène est lié à X  

Si le gène est porté par le chromosome X, tout garçon, doit avoir un seul allèle A1 ou A2, puisqu'il possède un 

seul exemplaire du chromosome X or le garçon S2 est hétérozygote: possède l'allèle normal et l'allèle muté. 

Donc le gène ne peut pas être lié à X.  

Conclusion : Le gène qui contrôle cette maladie ne peut pas être lié au sexe (ni à X ni à Y) il s'agit d'un gène 

autosomal: C'est une maladie dominante autosomale. 

II. Transmission d’une maladie héréditaire autosomique  

1. Transmission de la mucoviscidose  

 
1. Allèle dominant ou récessif :  
L’allèle responsable de la maladie est récessif car la fille II3, malade, est issue de parents (I1 et I2) sains  
L’allèle morbide étant récessif, il est symbolisé par m et l’allèle normal par M.  
2. Gène porté par un autosome ou gonosome :  
- Supposons que l’allèle m porté par Y :  
L’existence de filles malades infirme cette hypothèse.  
- Supposons l’allèle m porté par X :  
La fille II3 aurait alors comme génotype Xm//Xm, dont l’un des Xm proviendrait du père I1 qui serait malade 
(génotype Xm//Y). Or selon le pédigrée ce père I1 est sain ce qui infirme cette hypothèse.  

Conclusion : le gène responsable de la maladie est autosomal. 



 

2. Transmission de la Chorée de Huntington  

 

 
III. Transmission des maladies héréditaire liées aux chromosomes sexuels  

1. Transmission du daltonisme  

 
2. Transmission du rachitisme vitamino-résistant  



 

 
 

3. Transmission de l’hypertrichose  

 

 

 

 



 

IV. Les anomalies chromosomiques  

1. Les anomalies de nombre  

a. Variation du nombre d’autosomes  

 
1. Le caryotype du malade révèle la présence du chromosome 21 en trois exemplaires  

- La formule chromosomique de l’enfant malade : 2n+1 = 45A+XY  

- la formule chromosomique des gamètes :  

-1er cas : gamète ♂ : n+1= 23A+Y et gamète ♀ : n=22A+X  

-2ème cas : gamète ♂ : n= 22A+Y et gamète ♀ : n+1=23A+X  

2. La trisomie 21 résulte du non disjonction des chromosomes 21 au cours de la méiose chez l’un des parents: 

les 2 chromosomes de la même paire ne se séparent pas et passent ensemble dans la même cellule fille. Cela 

peut se produire lors de la division réductionnelle (anaphase I) ou bien lors de la division équationnelle 

(anaphase II). Ainsi se forment des gamètes possédant 2 chromosomes 21. La fécondation d’un gamète 

anormal par un gamète normal entraîne la formation d’un oeuf ayant 3 chromosomes 21. 

 
 



 

 

b. Variation du nombre de chromosomes sexuels  

 

1. La formule chromosomique de l’individu atteint de Turner : 2n-1= 44A+X La formule chromosomique de 

l’individu atteint de klinefelter : 2n+1= 44A+XXY 

2.  

 



 

 

 

 

 


