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Les Maladies Génétiques Liées a I’X

« maladies génétiques liees au chromosome X »
« maladies genetiques liées au sexe »

Le gene responsable est située sur le chromosome X

46 chromosomes
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Les Maladies Génétiques Liées a I'X

% Tous les hommes porteurs du gene muté sont atteints de la
maladie

< Un homme indemne ne présente pas de risque de
transmettre la maladie, ni le gene mute, a sa descendance

% lln’y ajamais de transmission pere-fils

2 types de maladies génétiques lices a I'X :
Maladies dominantes liées a I'X

Maladies récessives liées a I'X



Les Maladies Génétiques Liees a I'X

_Hérédité dominante liée a I’X

« Les femmes porteuses du gene muté sont symptomatiques

= des hommes et des femmes sont atteints (dans la
méme proportion)

« Hérédité plutdt rare

« Un certain nombre de maladies génétigues dominantes liées
a I'’X sont lethales chez le garcon

ex . incontinentia pigmenti

Exemples de maladies dominantes liees a I'X :
Rachitisme vitamino-résistant hypophosphatéemique
Dysplasie ectodermique anhydrotique



La transmission dominante liée a I’X

mere
atteinte

Une femme atteinte transmet la maladie a 50% de ses
enfants, fille ou garcon



La transmission dominante liee a I'X
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Un homme atteint transmet la maladie a toutes ses filles,
tous ses garcons sont indemnes



La transmission dominante liée a I'X
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Les Maladies Génétiques Liées a I'X

Hérédité récessive liée a I’X

% Seuls les garcons et les hommes sont atteints
% |l n'y a jamais de transmission pére-fils

+ La maladie est transmise par les femmes « conductrices »
« Porteuse » = « hétérozygote » = « conductrice » pour la maladie

s Tous les hommes porteurs du géne muté sont malades
= un homme indemne de la maladie ne transmet pas la mutation a sa descendance

s Les femmes porteuses du gene muté ne sont pas malades

Mode de transmission hereditaire fréequent
2 cas de figure :

soit mere conductrice
soit pere atteint



Mere conductrice

La transmission récessive liee a I'X
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Sain conductrice

50% des garcons sont atteints Toutes les filles sont indemnes
50% des garcons sont indemnes 50% des filles sont conductrices

50% des filles sont non porteuses



La transmission récessive liee a I'X

Péere atteint

atteint Non porteuse
Fille Fille
conductrice conductrice

Tous les enfants d’un peéere atteint sont indemnes de la maladie
Toutes les filles sont conductrices



La transmission recessive liee a I'X

Exemples de maladies récessives liees a I'X :

* Myopathie de Duchenne et de Becker
« Hemophilies Aet B

« Daltonisme

« Agammaglobulinémie

* et de nombreux retards mentaux
syndromiques et non syndromiques



La transmission récessive liée a I'X
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Myopathie de Duchenne familiale




La transmission récessive liee a I'X
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La transmission recessive liee a I'X

Arbre généalogique simplifié des descendants de la reine Victoria
-(1819-1901) -Reine du Royaume-Uni et de Grande-Bretagne
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