TD : Chromosome Y et masculinisation

Quelles sont les relations qui existent entre la différenciation de l'appareil génital a partir du stade
indifférencié et la possession d'un caryotype XX ou XY ?

Syndrome Syndrome
de Klinefelter de Turner

44 + XXY (47, XXY)

4+X0(45,X0) |

Caryotype
Gonades Testicules infantiles Ovaires atrophiés
pas de spermatogeneése) Pas de follicules primordiaux

Voies génitales et Masculins Féminins

organes génitaux

externes

Puberté Peu décelable et caractéres Aucun signe de caractéres
sexuels secondaires masculins  sexuels secondaires mis a
peu marques: pilosite pubienne  a part la presence de poils
peu fournie et absence pubiens, ;

e, de barbe }

m-Ie des chromosomes X et Y dans la détermination du phéno-
types.

a. Extrait d'un caryotype humain masculin normal.

b. Extrait d'un caryotype humain féminin norma

, Extrait d'un caryotype d'un individu atteint du syndrome de Klinefelter

o

d. Extrait d'un caryotype d'un individu atteint du syndrome de Turner.
e. Phénotypes correspondants aux caryotypes du syndrame de Klinefelter et du syndrome
de Turner,

S — = o —
Phénotype HOMME (XX) FEMME (XY) |
Caryotype 46, XX
Gonades Testicules présents, Ovaires présents,

pas de spermatogenese mal différenciés et '
non fonctionnels
Voies Masculins Féminins
génitales et |
organes
génitaux
externes
Puberte Peu marquee Peu marquee

Des phénotypes en contradiction avec leur caryotype.
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Male XY Mile XX

X
M

- : : transgénique
Jne région 4 Region
saractéristique — ! du géene
Ju chromosome X | ! SRY
4 @ - Ccentromere

Centromere

EE® Régions propres au chromosome X
I8 Régions propres au chromosome Y
[—_] Régions homologues a X et Y

L'ADN des chromosomes est isolé, les molécules
sont soumises 2 I'action d'enzymes de restriction qui
les coupent en des sites spécifiques donnant ainsi
naissance a un grand nombre de fragments de taille
(donc de masse) différente. Les fragments sont séparés
Jes uns des autres par électrophorése puis dénaturés
par chauffage (séparation des deux chaines complé-
mentaires). Les brins d’ADN sont alors transférés par
capillarité sur un support solide de nitrocellulose qui
les piége. N

Le support est ensuite incubé avec des sondes
radioactives qui sont des fragments d’ADN simples. Ces
brins sont capables de s’hybrider (complémentarité des
bases) avec le brin d’ADN des fragments recherches.

Dans le cas présent, trois sondes sont utilisées :
'une s'hybride avec une région du chromosome Y
correspondant a un géne, SRY (Sex-Determining
Region of Y chromosom), la deuxiéme avec une
région propre au chromosome X et la troisieme avec

Inversion expérimentale du sexe chez la
Souris: role du géne SRY.

On a injecté a des ceufs fécondés de Souris un fragment d°ADN du
bras court du chromosome Y. Les eufs obtenus ont été réimplantés
ensuite dans I'utérus de femelles gestantes ; 158 embryons se sont
développés. Certains ont été prélevés en cours de gestation ; parmi

une région caractéristique du chromosome Y (AZF), ceux-ci deux embryons XX présentaient des testicules et le gene

différente de la région SRY. SRY était repéré grace a des sondes. D’autres embryons ont suivi
un déveioppement normal jusqu’a terme.

b. Parmi les 93 souriceaux nés, un souriceau XX était de sexe male et

transgénique (le géne SRY avait été intégré). Arrivé 4 I'age adulte,

. . ce male XX transgénique était capable de s'accoupler avec des
Ho)f(';,mf-‘ | FE;";‘G | HO;&*‘"E i Fe;";“e \ femelles mais les accouplements étaient non féconds.
{ | ! ' a. Organes génitaux externes d'un méle normal XY et d’un male
: transgénique XX,
(SRY) Y —= | i S b. Coupes de testicules d'un male normal XY et d'un male transgé-
' ‘ | nique XX.
Cam;;%?::; . e \ _— (a)Cellules sécrétant des hormones males.
s | | l I @)Tune séminifére produisant de nombreux spermatozoides.
(AZR) Y —| === [ | omm— @:Tuhe séminifére ne produisant pas de spermatozoides.
[ |
1 I -

C.

mrierche de I'origine des phénotypes

des hommes XX et des femmes XY.
a. Comparaison des chromosomes X et Y.
h. Techniaue utilisée pour I'analvse de I’ADN des chromosomes.

A partir des informations fournies par ces documents, donner des arguments permettant de

. . \ . S .
démontrer qu'un geéne propre au chromosome Y entraine la masculinisation de l'appareil
reproducteur initialement indifférencié
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