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Salut salut cher P2 !

[ Q! 90 S&d dzy 3ANRA Y2NOSkdz Rdz LINBYASNI NAYSaA
avec amour et au temps que tu auras pu passer sur tes cours (un petit peu quand
mémet )tu vas pouvoir n sortir sans trop de problémg@ .

Génétigue: Tu auras pu remarggr (si tu les as IUE ) que les cours de génétique

LISdz@Sy G siGNB |aaST RSyaSax hdzNANI 0Sa |yylf
NESftSYSyd £Sa LINRPFTa ldz LINGASE H /2YYS Lkd
sont assez redondants, mais oncenseilleraR Q I LILINBliyeRiNdinimum tes

cours avant de faire ces annales pour pouvoir les comprendre (et oui). Les ronéos

seront donc tes meilleurs amies :D

Métabolisme: la métabo est une matiere tres intéressante permettant de

comprendre beaucougde pathologies. Il est donc intéressant de la bosser
ASNASdzASYSyilid [t SyO2NBx tSa O2dzZNER az2yid | aa
par tes soins sont les bienvenues. Le partiel cependant ne se renouvelle pas : format

QCM avec beaucoup (BEAUCOHEPRCMs qui reviennent chaque année. Ces annales
&SNPyl R2yO dzy 2dziAft RS OK2AE L}RdzNJ G6Sa NBJA
Yt KSdz2NBSdzaSYSy i LJ a Lz 2dz@NANI GSa O2dzNE RS
sortir en apprenant ces annales (si, seedait !). Il est en tout cas indispensable

RQI @2AN) 2dzOSNII OS f AOGNB LJ2dzNJ LI2dz@2 A NJ NB L2 Y R

bS @2dza Siz2yySiT LIa RSa OKIy3aSySyia RS LINBa
f QF dzANBZ O0QSad tI LINBaSyY(l (auoytraiteafe@® |j dzQSt f
vous donner quelques indices sur le groupe de cours concérnéertains sujets sont

notés «oral» dans le sommaire, ¢a signifie que lors de la deuxiéme session, il y avait

~A A

GNBA LISdz RQSUdzZRAFYy(Ga | a3G RS2 RNISILINNEdrdS3 S30NJ
oralet

Philou et Manon, tes annales boss <3
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Faculté de Médecine Paris Descartes

DFGSM2 UE3 GenétiqueMétabolisme
Sujet deGénétique £€session
Examen du mardi 12 décembre 2016

Premiére copi€10points) Recommandations
I. Entourer les bonnegponses.

Il. Toute réponse fausse annuleglaestion.
lll. Une réponse incompléte annuledaestion

Question N° 1 Quelles sont les deux propositions exactes ?

A. Les chromosomes de procaryotes stim¢aires

B. Lt @& I dzyS Y 2inShbodzosémere@phsasigueR | y &

C.[ I L} dzza 3ANFXYyRS LI NILIAS RS y20NSprotéines Sai 0O02YLI2aSe

D. [ QL dzAYSy il GA2y RS GFAffS Rdz 3Sy2YS RSa @SN\D$6N\E
f QS@2tdziAz2y Said € ASSgéhomdzyS R2dz0t S | YLIX ATAOI GA 2y

E. [ QFr ¢ ZiMSiA2y RS GHAtES RSa 3Isyz2ySa RS OSNIbAya v
FIL ALl RQdzy Sy Olrékotrars®s08sy G LI NJ RSa

Question N° 2 Quelles sont les deux propositions inexactes ?

A [ Sa 3Isy2YSa YIFGSNYySt SO adidénfigud/ciez umdidquy i LI & dzy S

B.[ Sa 3ASy2YSa LI NByilldzE RQdzy AyRAGdemsz yS O2yiASyy

C.!ly 38yS Saild az2dzyaa t fQSYLINBAY(GS LI NByidalrtsS aa f
parentale

D.[F 0Fa&asS Y2t SOdzZAyrOASNERI RS af QS/YSLINERARATFSR OF G A2y RS f I
maternel et paternel

E.[+ o648 Y2tSOdgANB RS fQSYLINBAYGS $ad fQFOsdet

Question nN° 3 Quelle la proposition exacte ?

A. Le caryotype permet de détecter daromalies de structure des chromosomes de plus de 2
Mb

B. Le caryotype ne permet pas de détecter des anomalies chromosongquéibrées

C.[S OFNE2GELIS YSU Sy cargmosodigsOS f QF NOKAGSOGdzNE RS 3
D. La CGH array permet de comprendre le mécanisme des anomesielsromosomes

E. La FISH permet une étude globale du génome avec une résolution inférieure a 5 Mb



Question N° 4 Quelles sont les deux propositions exactes ?

Le mosaicisme a comme origine une anonralétique

'YS NBRAzZOUGAZ2Y R Qdexifresiiddioaszibrydnndiresg&ut geéndrér une

disomie parentale

[ S48 YAONRNBYlIYyASYSyida ftAsSa t f Q&8dawidsi Sy0S RS Rdz
PyS aSaANBIFGAZ2Y YSA20A1dzS f G4SNYS RQdzyS (NI}Iyaf 2
déséquilibrés

Unarbre généalogique avec des individus porteurs de phénotypes différents (fausses

couches, malformations diverses, insuffisance intellectuelle) suggére une anomalie
chromosomiquédamiliale.

Question N° 5Quelles sont les deux propositions exactes ?

moow2»

Unetranslocation Robertsonienne est un désordgénomique

Un désordre génomique survient aritose

Un désordre génomique ne peut étre détecté par une @&y

'Y RSA2NRNB 3ASY2YAldz®eéndmed tAS t f QF NOKAGSOG dzNB
Une inversion péricentrique est un désordre génomique

Question N° 6 Quelle est la proposition inexacte

A.

B.

Dans les hémopathies malignes, les anomalies chromosomitjivesssont récurrentes et

non aléatoires

Dans les hémopathies malignes, les anomali@emosomiqueslriverssont clonales et

& LIS OA T Al dzSpathdto@ielzy S R Qdzy S

Dans les hémopathies malignes, les anomalies chromosométjivesssont le plus souvent

déséquilibrées

Dans les hémopathies malignes, les anomalies chromosométjivessgénérentdes génes

de fusion codant des protéinehimériques

Dans les hémopathies malignes, les anomalies chromosomijivesspeuvent générer des

LI §K2f23ASa RS LRAydGa RS O ROBENB2IEyNIamy | yi f QS



Deuxieme copi€¢l0points) Recommandations
I. Entourer les bonne®ponses.

[l. Toute réponse fausse annuleglaestion.
lll. Une réponse incompléete annuledaestion

Question 1

1A- Entourer le numéro de la ou des réponses exactes

Parmi les éléments suivants indiquez c§udzA LISNXY SG G Sy G LX dzis i R
GFENRFGA2Y LRYyOudzSttS RS a4SljdzSyO0S RQdzy 38
j dzQdzy LJ2f &@Y2NLIKAAYS RS GeL)sS {bt Y

NE &
> a

S
y S

-[ I GFENRFGARZY LERNIS &dzNJ dzy S NB I A 2 tansgrption) O2 R y G S o
22[ 1 GIENAIFGAZ2Y yQSaid LI & NBLSNI2NASS RIya | Da5 00
les maladiesnendéliennes

3- La variation est située dans un exon mais @i ¢ dzOt S 2 (cadBrS R Qdzy

A @FENRFGA2Y LERNIS adz2NJ dzyS NBIAZ2Y y2y O2RIyidiSs |

1B- Entourer le numéro de la ou des réponses exactes

t 2dzNJ £+ YsYS QGINRARFGA2Yy > |jdzSt a 2yt £Sa StSySy
comme la vraisemblable mut&tiy’ O dzal yd € Yl fI RAS SGdzRASS 0L
polymorphisme) :

1-[ b @FENARFGAZ2Y Sad NBLISNI2NARSS 661FaS RS R2yySS

mineur de 5%
2- La variation porte sur une région codante conservée, ou elle introduit undans
3Ladl NA I GA2Y yQS&ald KardlksiSS RQI dzOdzy RSa RSdzE
41 GFENARFGA2Y LIE2NIS adzNJ dzy S NB I Ahutléofide)y O2RIyiSz 2

1G Entourer le numéro de la ou des réponses exactes

La variation porte sur un exon totalement codant2iE2pb, sur un segment qui se lit ainsi

£ QSO G y2NYEE L2 dzNJ tyQ SRR CEA TTIRABIC CACITSC | dz YA
CCAAC.SG FAyaA t € QS Gceododsi I V.CTTIOZAINT AGELAC's YSa vy
TAA CCARAX

seconde base du codon

L. u c A G
1-La variation esfroncante T S—
uuy Pre |UCU Ser UAU Tyr |UGU Cys
2- La variation egsosemannque u |UUC P fUCC Ser |UAC Ty |UGC  Cp
. . z UUA leu |UCA  Ser UAA  Stop [UGA  Stop
3- La variation décale la phase leeture b :
JUG Leu |UCG  Ser UAG  Stop | UGC Trp
4- La variation introduit ufaux-sens. CUU Lea |CCU Pro | CAU Hs |COU  Arg
¢ cuc leu |CCC Pro CAC Hs |CGC Arg
CUA leu |CCA Pro CAA Gin |CGA Arg
CUG leu [CCG Pro | CAG Gin |CGC Arg
AUU lie ACU Thr | AAU  Asn |AGU Ser
A AUC lie ACC Thr AAC Asn | AGC Ser
AUA e |ACA Tnr | AAA Llys [AGA Arg
AUG lie ACG Thr | AAC Lys | AGG Arg
7 GUU Val |[GCU A |GAU Asp [GGU Gy
GUC Val |GCC Ala | GAC Asp |GGC Gly
G GUA Val GCA Ala GAA Glu | GGA Gly
Gl Val GCG Ala GAG Glus | GGG Gly




1D Entourer le numéro de la ou des réponses exactes
Considérant cette séquence et le petit fragment protéique codé :
1- Laséquence donnée est trop bréve pour savoir si la variatiodéétére
2-/ QSad dzy aS3AYSyld t LkRfedftdzil YAYSS a2dz@Syid A YL

3- La séquence vous en apprend beaucoup sur votre professegértetique
4- La variation introduit und&NB LISGA GA2Y RQIf I yYAYS

Question 2

+2A0A dzyS FlLYAEES RIFEya fl11jdzSttS dzy SyFlryd Si
rare. Cette maladie est monogénique ; le géne est connu et accessible aux tests de
laboratoire.

Il 1 (:>

2A- Entourer la ou lepropositions exacte(s)

- [ S Y2RS RQKSNBRAGS S L)X dza& ONI A&aSyoflofS Sai

22[S Y2RS RQKSNBRAGS S L) dza ONrAaSvyoftloftS Sad

3 1S Y2RS RQKSNBRAGS mit®hondfiatizvec@didroplas@iy 6 f 6t S Sad

4-1S Y2ZRS RQKSNBRAGS S LXdza ONIXAaSvyoflrofS Sad |
y

RQdzyS LR LA FGA2y t Gl dE RS O2yal y3IdaAyAdsS LI dz

2B- Entourer la ou les propositions exacte(s)

Lerisque que le couple formé dellet F2 ait un autre enfant atteint est de
1- 25%
2- 2/3

3- 50%
4- SATFFAOAES £ RSUSNNAYSNI OF NJ Af-1Bt$2AISY R RQdzy L2 4&3



2G Entourer la ou les propositions exacte(s) ?
Le sujet HL vousdemand§ dzSf Sad az2zy NRAR&|dzS RQlI @2AN) dzy Sy ¥

1- 25%

22 n > YlFAa OStlF RSLISYR ldzadaA RQdzy Ll2aairofS RSTI O
3- 50 %

4- SATFAOAETS £ RSGSNNAYSNI OF NJ Af -1BtSddénjoiRte. R Qdzy LJ2 & 3

2D Entourer la odes propositions exacte(s) ?
Lesujetho @2dza RSYI YRS [jdzSf SadG a2y NAR&ldzS RQlI @24

1- 25%

22 n > YlFAa OStl RSLISYR FdzadA RQdzy Ll2aairofS RSTI
3 50%

4 SAFTFAOAES £ RSUGSNNAYSNI Olertdehtre 13 BtSdd8njbiRte. R Qdzy LJ2 & 3

2E Entourer la ou les propositions exacte(s) ?

Quelle est la meilleure approche pour répondre de maniére affirmative aux questions 2C
et2D ?

1- Un meilleur examen clinique delletll-2

2- La confrontation avec une autre famille atteinte de la méme maladie
3- La comparaison avec un modat@mal

4] QARSYUGAFAOIGAZ2Y RS I Ydzil GA2Yy &dzh OA S

¢
(7))
[N
(7))
Q)¢
(s

2F Entourer la ou les propositions exactes(s) ?

Une étude de gédtique moléculaire dans cette famille a mis en évidence un variant
OFyRARFG T ljdzSta az2yid tSa StSYSyda dziaftSa t N
de ce variant ?

1- Sa présence dans les bases de données de type HGMD

2- SaségrégationchezlesimkiRdza RS I FFYAfES LINBaSyidsSa adzNJ fQ
3- Sa présence ou son absence chez les parentd dpiil sont en bonne santé

4- Sa présence ou son absence dans les bases de données de SNP



Correction sujet deGénétique £'€ session
Examen du mardi 12 décembre 2016

Premiére copi€10points) Recommandations
I. Entourer les bonnegponses.

[l. Toute réponse fausse annuleglaestion.
lll. Une réponse incompléete annuledaestion

Question n° 1 Quelles sont les deux propositions exactes ?

A. Les chromosomes de procaryotes stiméaires

B.Lf & F dzyS Y2t SOdzZ S nie@phaésigueRl ya dzy OKNBY24a2YS

C.[ I L} dzz 3aNFXYyRS LI NIHAS RS y20NSproténes Said 0O2YLR

D. [ QL dZAYSy il GdA2y RS GFAffS Rdz 3Sy2YS RS&a @SNIS
f QS @2t dzii Aude/doubla amplificat®rsdwénome

E. [ QLdaAYSylldA2y RS GFLAffS RSa 3ISy2YySa RS OSNIL
fS FIFrAO RQdzy S yélrb-tikahspasd®s Sy G LI NJ RS a

Réponse : D et E

Question N° 2 Quelles sont les deux propositions inexaces

asé
0 N.E

Syy
Aot

dzy

0@f

A [ Sa 3Isy2YSa YFOiSNyYySt Si LI GSNYySt ingiaquy d LI & dzyS

B.[] S& 3aSy2YSa LI NByilGldzE RQdzy AYRAOMNEds yS O2y (A

C.!y 38yS Said az2dzyaa t fQSYLINBAY(GS LlrNdgigeil £ S a
parentale

D.[F 0F&aS Y2ftSOdzZ F ANB RS f QSYLINBAYyGS yQSaid LI a
maternel et paternel

E.[ I 0FrasS Y2fSOdZ I ANBE RS f QSYLINBAYyGdS Sad tQFOS

Réponse : B e

Question N3 : Quelle la proposition exacte ?

A. Le caryotype permet de détecter des anomalies de structure des chromosomes de plus de 2
Mb

B. Le caryotype ne permet pas de détecter des anomalies chromosonéquéibrées

C.[S OFNEB2GELIS YSU Sy @nhRENEDS f QFf NOKA GSOUG dzNB
D. La CGH array permet de comprendre le mécanisme des anomaliglsrdessomes

E. La FISH permet une étude globale du génome avec une résolution inférieure a 5 Mb

Réponse C

10

RS



Question N° 4 Quelles sont les deux propositions exactes ?

Lemosaicisme a comme origine une anomaligotique

'yYS NBRAZOUGAZ2Y RQdzyS GNR&A2YAS f2NB RSa LINSYASNEBa
disomie parentale

[ S48 YAONRNBYlIYyASYSyida ftAsSa t f Q&8dawidsi Sy0S RS Rdz
UneségrégaBy YSA20GAldzS FfGSNYS RQdzyS (GNIyatz20F0dA2y
déséquilibrés

Un arbre généalogique avec des individus porteurs de phénotypes différents (fausses

couches, malformations diverses, insuffisance intellectuelle) suggere une anomalie
chromosomiquefamiliale

Réponse : BetE

Question n° 5Quelles sont les deux propositions exactes ?

moow2»

Une translocation Robertsonienne est un désordyénomique

Un désordre génomique survient aritose

Un désordre génomique ne peut étre détecté par une @&y

'Y RSA2NRNB 3ASYy2YAljdzSgédomel f AS t f QF NOKAGSOG dzNB
Une inversion péricentrique est un désordre génomique

Réponse : A €D

Question N° 6 Quelle est la proposition inexacte

A.

B.

Dans les hémopathies malignes, les anomalies chromosomitjivesssont récurrentes et

non aléatoires

Dans les hémopathies malignes, les anomalies chromosoméljivesssont clonales et

& LIS OA T Al dzSpathdo@ielzy S R Qdzy S

Dans les hémopathies malignes, les anomalies chromosomigiragrssont le plus souvent

déséquilibrées

Dans les hémopathies malignes, les anomalies chromosométjivessgénérent des génes

de fusion codant des protéinehimériques

Dans les hémopathies malignes, les anomalies chromosomdjivesspeuvent générer des

pathologies de points® Ol 884 dzNB Sy i NI nyl N2 y O5#IKEsE@arA2zy SO0

Réponse C

11



Deuxieme copi€l0points) Recommandations
I. Entourer les bonne®ponses.

II. Toute réponse fausse annulegaestion.
[ll. Une réponse incompléte annuledaestion

Question 1

1A- Entourer le numéro de la ou des réponses exactes

t I NYA fSa SfSYSyGa adzA O Yljé AYRAILdzST OSdzE |j dzA
L2y OlGdzSt S RS &aSljdzSyO0OS RQdzy 3IsySs az2iad 1 Ydz
polymorphisme de type SNP
- [ SFENRFGAZY LERNIS &dzNJ dzyS NB3IA2Y y2y O2RIyGS
22 [ @GFENRAIFGAZ2Y yQSad LI & NBLSNI2NARSS RIEya | Dab5 ¢
les maladies mendéliennes
3- La variation est située dans un exon maigz 0 § Y'S ydzOf S2ARS RQdzy O2R2
4- [ GENRFGAZ2Y LIRNIS adaNJ dzyS NBIAZY y2y O2RIy(Ss
Aucune bonneéponse
1B- Entourer le numéro de la ou des réponses exactes
Pour la méme variation, quels sont les éléments qui permettiaien,Jt dzi ¢ & RS £ QA y ONJ
O02YYS I @ONI}AaSvyotloftS YdzildAzy ObFdzalyd tF Yl

1- [ GFENRAFGA2Yy Sad NBLISNI2NASS 66lFlasS RS R2yysSSa
2- Lavariation porte sur une région codant®nserveée, ou elle introduit un fausens )

[ F @GIENRIFIGAZ2Y yQSadilpaetNA 6§SS RQl dzOdzy RSa&a RSdzE

4 [ @FENRFGAZ2Y LIERNIGS &adzNJ dzy S NB I A Flhuciedtige). O2 R y (G S

Bonnes réponses : 2, 31,

1G Entourer le numéro de la ou degpgonses exactes

La variation porte sur un exon totalement codant de 252pb, sur un segment qui se lit ainsi a
f QSGFG y2NXYIf LI2dzNI yf O8:RXYTECCA PTO AGCACASTARMECAY A f A S
LSO FAyair b fQShl Gcododsi [OFTUCCAETIZRNGE CAE TAPACRAS &4y

1- Lavariation est troncante

2- Lavariation est isosémantique

3- Lavariation décale la phase de lecture

4- La variation introduit un faugens.

Bonne réponse : 1

12



u Cc A G
UUU  Pre |UCU Ser |UAU Tyr |UGU Cys
i UUC Pre |UCC Ser | UAC Tyr |UGC Cys
UUA leu |UCA Ser | UAA Stop |UGA  Stop
UUG leu |UCG Ser | UAG Stop |UGG  Tip
CUU leu |CCU Pro [CAU Hs |CGU Arg
& CUC leu |[CCC Pro [CAC Hs |CGC  Arg
wem CUA leu |CCA Pro CAA  Gin |CGA Arg
"j CUG leu |CCG Pro [CAG GIn |CGG Arg
)
AUU  lle |ACU Thr | AAU Asn |AGU  Ser
A |AUC e [ACC Thr | AAC Asn |AGC  Ser
AUA lle |ACA Thr | AAA Llys |AGA Arg
AUG lle |ACG Thr [ AAG Lys |AGG  Arg
GUU Val |GCU Al [GAU Asp [GGU Gl
Guc Val GCC Ala GAC Asp |GGC Gly
G
GUA Val [GCA Al |GAA Gu [GGA Gly
GUG Val |GCG Al GAG Gl |GGG Gly

1D Entourer le numéro de la ou deéponses exactes
Considérant cette séquence et le petit fragment protéique codé :
1- La séquence donnée est trop bréve pour savoir si la variatiadégstre
2-/ QSad dzy aS3aYSyid t LI fdan3 dedandiadids yiebrblogijesz8Sy i A Y L.
3- La séquence ws en apprend beaucoup sur votre professeur génétique
4- [ GENRFGAZ2Y AYONRRdAZAG dzyS NBLISGAGAZ2Y RQFf I YyA

Bonne réponse : 3

Question 2

+2A0A dzyS FlLYAEES RIEya tl11jdzSttS dzy SyFlLyd Si
Cette maladie estnonogénique ; le géne est connu et accessible aux tests de laboratoire.

0O .

2A- Entourer la ou les propositions exacte(s)

- [ S Y2RS RQKSNBRAGS 8 L) dza ONIAaSyotloftsS Sai
228 Y2RS ROQKSNBRAGS €S LXda ONIAadSvyoflot$S Sad
318 Y2RS ROQKSNBRAGS tS8 LXda ONI AasSvyoflot$S $Sad
4 [ S Y2RS ROQKSNBRAGS €S LXda ONI AaSvyof lQuly$ Said

L2 Lz F GA2y t G dzE RS O2yaly3dAyAridsS LY da St SOS

Bonne réponse : 2

13



2B- Entourer la ou les propositions exacte(s)

Le risque que le couple formé dé ket 2 ait un autre enfant atteint est de :
1- 25%
2- 2/3

3- 50%
4- SATFAOAETS £ RSGSNNXAYSNI OFNJ Af -1Bt$2ISY R RQdzy LJ2 a3

Bonne réponse 3

2G Entourer la ou les propositions exacte(s) ?

Lesujethv @2 dza RSYI YRS jdzStf SadG az2y NRAldzS RQlI @24
1- 25%
22 0%Yl A& OSftfl RSLISYR ldzaaAr RQdzy LI2aarofsS RSTI dzi

3 50%
4- SAFFAOAES £ RSUSNNAYSNI OF NJ Af -1BtSddénbiRte. R Qdzy LJ2 & 3

Bonne réponse : 2

2D Entourer la ou les propositions exacte(s) ?
Le sujet Bvousdemand§ dzSf Sad az2y NRAR&|dzS RQlI @2AN) dzy Sy ¥

1- 25%
21 2 YrAa OS8tl RSLISYR | dz@mai RQdzy LRaaArotsS RSTIE c
3- 50 %

4- SATTAOAES £ RSGSNXYAYSNI OF NJ Af -3BtSddénoiRte. RQdzy LI2 &

Bonne réponse 3

2E Entourer la ou les propositions exacte(s) ?

Quelle est la meilleure approche pour répondre de maniére affirmative aux questions 2C et 2D ?

1- Un meilleur examen clinique dellet I+2

2- La confrontation avec une autre famille atteinte de la méme maladie

3- La comparaison avec un modéle animal

4- [ QARSYGATAOFGA2Y RS fF Ydzill GA2y adz @AS

P
(s}
i
w»
Qx
cC

Bonne réponse : 4

14



2F Entourer la ou les propositions exactes(s) ?

Une étude de génétique moléculaire dans cette famille a miéuilence un variant candidat ;

j dzSta az2yid tSa StSYSyda dziAfSa £ NBOKSNOKSNI L
1- Sa présence dans les bases de données de H@E&ID

2- Sa ségrégation chez les individus de la famille présentég s@rl Nb NB
3- Saprésence ou son absence chez les parents-@lejli sont en bonne santé-4 Sa présence

ou son absence dans les bases de donnéeSh®.

Bonnes réponses : 1,2, 3,4

15
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Faculté de Médecine Paris Descartes DFGSM2

UE3 Génétique Métabolisme 1éresession

Sujet deGénétique $esession
Examen du mardi 15 décembre 2015

Premiére copi€10points) Recommandations
IV. Entourer les bonnegponses.

V. Toute réponse fausse annuleglaestion.
VI. Une réponse incompléte annuledaestion

A) A propos du génome nucléaiteumain.

DLt yoSad O02YLRaSlndiresS RS OKNRY2a2YS$

2)ll est le plus grand de tous lgénomes

3)ll estcomposémajoritairementde séquencesioncodantes
4)1l est composé majoritairement de séquences UINE

5)Il est composé majoritairement de séquerida

B)ALINR LJI2a RS f QF NOKuma@irS O dzZNB8 Rdz ISy 2YS
1.Un chromosome métaphasique contient ddinétochores
2.Unchromosomemétaphasiquecontient une seulechromatide

3.Lesséquencesatellitessontconcentréeglanslesrégionscentromériqueset péricentromériques

4.Lesbandes R sont principalement riches en isochbres
5.Les bandes G sont principalement riches en séqueXioes

O 4 SilLISa adASHyisSa a5 a2 guigénanedOSRSSaA

1.Linéarisation deshromosomes

2.Augmentationdelataille parf QA y (i febéibieihdegoyicodantes
3.Duplications segmentaires en cis ou en trangélees
4.Doubleamplificationdu génomeentre lesinvertébréset lesvertébrés

5.Envahissemerpar lesrétrotransposonsl y a plusde 100millionsR Q Yy S S &

6.Expansion de duplicatiosegmentaires chez lesammiféres

D) A propos des duplications segmentaires cHez humains
1.Elles sont composées daplicons
2.Elles ont une taille comprise entre 10 kb a BBO
3.Ellessontpréférentiellementiocaliséeglanslesrégionscentromerigues

I dz O 2 dzNA

4.Ellessont composéesle génes pseudogénesfamillesdegénesNB i NB G NI ya L2 42 y a X

5.Elles sont dupliquées ¢andem
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E)A propos de la division cellulaire

1. La mitose est composée des phases suivantes @2 NRNB U Y LINRYSGl LK asSs
métaphase, cytodiérese etlophase

2. Lespindle checkpoirgontrble le bon déroulement de la phaSe

3. Lespindle checkpoiftJSNXY S RS YIFIAYGSYyAN £+ O2KSaAizy RSa
durant lamétaphase

4. [ Q! (AnAphasé’romotingFacto) estune moléculequiintervientdurantle checkpoinG2

5. LescouplesCDKCyclinesontlesacteursmoléculairegrincipauxdu cyclecellulaire

F)" LINRPLR A RparetQS YLINBAY G S

1. Lesgénomesarentauxk Q @mjfvidune contiennentpasle mémenombredegénes

2. Les génomes parentaux ne sont pas fonctionnellendemtiques

3.'y 3A8yS Said az2dzyAa bt fQSYLINBAYGS LI NBydlFrfS &aa
parentale

4. [ I oFasS Y2tsSOdz I ANS RS RAQSVLINBS Sy H8GSyznf 8B Y2
ou paternel

5. Labasemoléculairedef Q S Y LJdkBamgéthiyBtiondifférentielle desallélesparentaux

G)A propos dicaryotype
1. Lecaryotypepermetde détecterdesanomaliesde nombredeschromosomes

2. Lecaryotypepermetde détecterdesanomaliesde structuresdeschromosomesle plusde 2
Mb

3. Le caryotype permet de détecter des anomalibsomosomiquegquilibrées
4. [ S OFNR2GeLIS YSi Sy cB@hosH®8es0S  QF NOKAGSOGdzNBE R
5. Lecaryotypepermetde comprendrele mécanismalesanomaliesdeschromosomes

H) A propos de I&ISH

La FISH a une résolution de moins di4b5

La FISH ne nécessite pas de cultetiilaire

La FISH permet le dénombrement du nombre de chromosomes supyasix
La FISH permet de détecter des anomaliestdectures sudesnoyaux

a s w b

La FISH permet une étude globaleggmome

) A propos de la CGétray
1. LaCGHarraypermetladétectionde CNVcopynumbervariation)
Un CNV est une différence de nombre de copies entre ideliddus
Ungainpeut provenirR Q ddyification,R Q dins&tion,R Q degl&ion,R Q dagnSlocation
UneCGHarrayne peut étre interprétée sansune FISHnétaphysique

a s~ wD

Une CGH array détecte des anomatibeomosomiquegquilibrées

18



J)Un désordre génomique est
1. Unedélétionmédiéeparrecombinaisomon alléliqueentre chromosomesiomologue§NAHR)
Un remaniement chromosomiguécurrent
Une translocation réciproquéquilibrée
Unanneau
Une anomalie chromosomiquemplexe

o s~ DN
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Deuxiéme copie (10 points)

Question 1(3 points) : entourer le numéro de la ou des réponses exactes

'y OFa &aLBR2NIRAILdzS 6aSdzZ OFa RIya tF FrYATES0O RS |
garcon né de parents indemnes, non apparentés, peut correspondre a :

1- Une néomutatiorautosomique dominante-2Jne maladie autosomique récessive

3- Une maladie liée au chromosome X avec mére conductritey4S Y dzi I A2y RS f Q! 5b

5- Un CNYV par duplication 16p11.2 survetanovo
6- Une translocation réciproque déséquilibrée héritéephre chez qui ellestéquilibrée

Question 2(7 points)

Voici une famille dans laquelle deux enfants sont atteints de mucoviscidose, maladie monogénique dont
le géne CFTRest identifié et dont les mutations les plus fréquentes sont connues.

| 1 OZ
~ ®

1 4 S

(1,5 ou 2 points par proposition ; entourer le numéro de la ou des bonne(s) réponse(s))

Entourer la ou les propositions exacte(s) (1,5) ?

- [ 8§ Y2RS ROKSNBRAGS RS 1 YdO20A80AR24S S$ad | dz
2- Cette famille lesuggére car les parents sont apparentés

3- Cette famille le suggere car les parents sodémnes

4- Cette famille le suggere car le garcon 113 est plus séverement atteint GuelzdeNH L L H 0 ®

Entourer la ou les propositions exacte(s) (2) ?

1- Le risque que le couple formé dé ket F2 ait un autre enfant atteint est de 50%

2- Lerisquequedletlin 3 FNBNB S adzzNJ AYRSYySasz a2ASyid KSS
3- Il est quasi certain que les deux parent$,dt 2, sont hétérozygotes

4-Les dewparents,letki I ShGF y G | LI NByidSaz fSdzZNJ NRAI-HIS RQI @
etlkH &L yd Sdz RS2t W SyFryda | G0GSAyésirédaidzNI nx f SdzNJ
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Entourer la ou les propositions exac®)((1,5) ?

1- LafréquencemoyennedeshétérozygotegpourlamucoviscidosenEuropeestde 1/50

2- Le risque que# ait un enfant atteint augmente si elle se marie avec un homme qui lui est
apparenté

3- Sila fréquence des hétérozygotes dans la populat@mrcernée était de 1/25, le risque quedll
ait un enfant atteint, serait dé./150

4- Sila fréquence des hétérozygotes dans la population concernée était de 1/50, le risqud que Il
ait un enfant atteint, serait dé./200.

Entourer la ou les propositions Iges) plus vraisemblable(s) (2) ?

1- Une étude de génétique moléculaire dans cette famille a mis en évidence deux mutations
différentes chez les enfants atteints (qui sont dwétérozygotessomposites).

2- Une étude de génétiqgue moléculaire dans cette fandllmis en évidence deux mutations
identiques chez les enfaragteints.

3- Une étude de génétique moléculaire dans cette famille a mis en évidence des alleles mutants
différents chez iR etll-3

4- ' yS SidzZRS RS 3ISYSiAldzS Y2fep6vikdnteradnedes ya OSGGS
mutations dell-2 et 1I-3 chezleur mére -1 témoignantR Q dpgsSiblemosaiquegerminale.

5- Uneétudede génétiquemoléculaireamontré quell-1 esthétérozygotealorsquell-4nef QS & (i
pas.
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Correction Sujet dé&sénetique
1€ session
Examen du mardi 15 décembre 2015

Premiére copi€10points) Recommandations
I. Entourer les bonne®ponses.

II. Toute réponse fausse annulegaestion.
lll. Une réponse incompléete annuledaestion

A) A propos du génome nucléaiteumain.
DIyQSad O02YL2asS | ditireRS OKNRYZ2az2YSa
2)ll est le plus grand de tous lgénomes
3)Il estcomposémajoritairement de séquencesioncodantes
4)Il est composé majoritairement de séquences INE
5)Il est composé majoritairement de séqueniea

B)A propos def QF NOKA (G SOlhirhel. Rdz 3Sy2YS
1.Un chromosome métaphasique contient dekinétochores
2.Un chromosome métaphasique contient une satlieomatide

3.Les séquences satellites sont concentrées dans les régions centromériques et
péricentromérigues

4.Les bandes Ront principalement riches en isochores
5.Les bandes G sont principalement riches en séqueXines

Cf 8§84 SilLISa adASHyisSa a5 a2guigenamzOOSRSSa

1.Linéarisation deghromosomes

2.Augmentationde lataille part QA y i SI&sKjuendeoficodantes
3.Duplications segmentaires en cis ou en transgimes

4.Doubleamplification du génomeentre lesinvertébréset lesvertébrés
5.Envahissemenpar lesrétrotransposonsil y aplusde 100millionsR Q| Yy S S &
6.Expansion de duplicatiosggmentaires chez leasammiferes

D) A propos des duplications segmentaires cHez humains
1.Elles sont composées dkiplicons
2.Elles ont une taille comprise entre 10 kb & RBO
3.Ellessont préférentiellementlocaliséesdanslesrégionscentromeriques

I dz O2 dz

4.Ellessont composéesie génes pseudogénesfamillesdegénesNB i N2 (i NJ ya L2 a2y a X

5.Elles sont dupliquées eandem
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E)A propos de la division cellulaire
1.La mitose est composée des phases suivantes @2 NRNBE O Y LINRY SOl LK & S
métaphase, cytodiérése &tlophase
2.Lespindle checkpointontrdle le bon déroulement de la phaSe
3.Lespindle checkpoinpermet de maintenir la cohésion des centromeres des
OKNR Yl GAYySa @éaphie RdzNI y i |
4.[ Q! (AnAphasd’romotingFacto) estunemoléculequiintervientdurantle checkpoint
G2
5.LescouplesCDKCyclinessontlesacteursmoléculairesprincipauxdu cyclecellulaire

)" LINRPL32Z& RPardt@SYLINBAY G S
1.Lesgénomesparentauxk Q dmyfvidune contiennentpasle mémenombredegénes
2.Les génomes parentaux ne sont pas fonctionnellemielentiques
3y 3A8yS Said az2dzyia t fQSYLINBAYGS LI NByidlrtsS a
origine parentale
Al 06F &S Y2t SOdzZ I AN RS ROSVYLINBHdzSyS8G Szl 8SBY
maternel oupaternel

5.Labasemoléculairedef QS Y LIssBaméthydation différentielle desalléles
parentaux

G)A propos dicaryotype
1.Lecaryotypepermet de détecterdesanomaliesde nombre deschromosomes

2.Le caryotype permetle détecter des anomalies de structures des chromosomes de plus
de 2 Mb

3.Le caryotype permet de détecter des anomaligsromosomiquesequilibrées
41 S OFNEB20GBLIS YSi Sy Q@OARBYOS f QF NOKA GSO0 dz2NB
5.Lecaryotypepermet de comprendrele mécanismedesanomaliesdeschromosomes

H) A propos de l&ISH
1.La FISH a une résolution de moins delb
2.La FISH ne nécessite pas de culicedulaire
3.La FISH permet le dénombrement du nombre de chromosomes sundgaux
4.La FISH permet de détecter des anomaliesstieictures surdesnoyaux
5.La FISH permet une étude globaleggmome

I) A propos de la CGétray
1.LaCGHarray permetla détection de CNV(copynumbervariation)
2.Un CNV est une différence de nombre de copies entre dadiidus

3.Ungainpeut provenir R Q deyiffication, R Q diys&tion, R Q del&tion, R Q dzy” S
translocation

4.Une CGHarray ne peut étre interprétée sansune FISHnétaphysique
5.Une CGH array détecte des anomatiheomosomiquegquilibrées

23



J)Un désordre génomique est

1.Une délétion médiée parecombinaison non allélique entre chromosomes
homologues (NAHR)

2.Un remaniement chromosomiquegcurrent
3.Une translocation réciproquéquilibrée
4.Unanneau

5.Une anomalie chromosomiquemplexe
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Deuxieme copie (10 points)

Question 1(3 points): entourer le numéro de la ou des réponses exactes

'y OFa &aLR2NIRAILdzS 6&aSdzZ OFa RIya tF FFYAEES0 R
chez un gargcon né de parents indemnes, non apparentés, peut correspondre a :

1- Une néomutation autosomique dominante

2- Une maladie autosomique récessive

3- Une maladie liée au chromosome X avec mére conductrice

4- ' yS Ydziit GA2Y RS £Q!'5b YAG2O0K2YRNAI f

5- Un CNV par duplication 16p11.2 survedanovo

6- Une translocation réciproque déséquilibréeeritée du pére chez qui ellest
équilibrée

Question 2(7 points)

Voici une famille dans laquelle deux enfants sont atteints de mucoviscidose, maladie
monogénique dont le gen€&FTRest identifié et dont les mutations les plus fréquentes sont
connues.

1 O,

e W O

(1,5 ou 2 points par proposition ; entourer le numéro de la ou des bonne(s) réponse(s))
Entourer la ou les propositions exacte(s) (1,5) ?

- [ 8§ Y2RS ROKSNBRAGS RS 1 YdO20Aa0AR24S Sad
2- Cette famille lesuggére car les parents sont apparentés

3- Cette famille le suggeére car les parents somemnes

4- Cette famille le suggére car le garcon 113 est plus séverement atteint guelzdeNd L L H 0 @

Entourer la ou les propositions exacte(s) (2) ?

1- Le risque que le couple formé dé ket F2 ait un autre enfant atteint est de 50%

2- Lerisquequedletlin = FNBNB S adzzNJ AYyRSYySasz a2ASyid KS

3- Il est quasi certain que les deux parentsl ket 2, sont hétérozygotes

4- Les dewparents, ettt = SGF yd F LI NByGSasz £ SdzNJ NR alj dzS
élevé51-1etkh @l yid Sdz RS2t W Sy¥Flyida FiGSAyia a
atteint en esreéduit.

RC
dzNJ
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Entourer la ou les propositions exacte(s) (1,5) ?

1- Lafréguence moyenne des hétérozygotes pour la mucoviscidose en Europe est de
1/50

2- Lerisque que # ait un enfant atteint augmente si elle se marie avec un homme qui
lui est apparenté

3- Sila fréquencales hétérozygotes dans la population concernée était de 1/25, le
risque que H4 ait un enfant atteint, serait del/150

4- Sila fréquence des hétérozygotes dans la population concernée était de 1/50, le
risque que H4 ait un enfant atteint, serait d&/200.

Entourer la ou les propositions Iges) plus vraisemblable(s) (2) ?

1- Une étude de génétique moléculaire dans cette famille a mis en évidence deux
mutations différentes chez les enfants atteints (qui sont do@igrozygotes
composites).
2- Une étude de génque moléculaire dans cette famille a mis en évidence deux
mutations identiques chez les enfanédteints.
3- Une étude de génétiqgue moléculaire dans cette famille a mis en évidence des alléles
mutants différents chez-R etll-3
4- Une étude de génétique malédzf + ANB RFya OSGGS FlLYATES yQl
des mutations de 2 et l3 chezleurmérem (G SY2A 3yl yi RQdzyS LI2&aAo
germinale.
5- Une étude de génétiqgue moléculaire a montré quelllest hétérozygote alors que-ll
n ySpas.QSai
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Faculté de Médecine Paris DescarleEGSM2
UE3 Génétique
Examen du mardi 16 décembre 2014

Premiere copie (10 points ; chaque question est notée sur 5
points):

Question 1 (5 points)

Voici plusieurs affirmations :

A. Alaméiose,on peut observer9 chiasmatasur le bivalentdu chromosomel dont la
longueur est égale a environ 9 % du géndmaploidehumain.

B. On peut estimer que chez une femme &gée de 35 ans, il y a a5 divisions
cellulaires entre la cellule germinale souchd e® 2 fBataidé.

C. Cheauinhommepubérea15ansetl dz2 2 dzAgRd@ 36 dnk,onpeutestimerlj dzQ A f
ya eu au total 496 divisions cellulaires entre la cellule germinale souche et le
spermatozoidéécondant.

D. La fréquence des aneuploidies observéesataeption chez une femme agéde
nn ya Saidso0rS f Q2NRNB RS

E. Danse génomedeladescendanc® Q tpyhmeagéde 40ans,on observesnviron
80 mutationsdenovo.

Lesquelles sont exactes ? Cochez la bonne réponse :
1. Aucune
2. B,DE.
3. ACE
4. B, C, DE
5. AB, C, DE,

Question 2 (1 point par proposition ; entourer le numéro de la
bonne réponse)

Quelle est la proposition exacte ?
1.] Q' 5b RSa LINPOINB2(3Sa Said LINAYyOALEGSYSYyd f 7
deseucaryotes
2. Les rétrotransposons Alu etNE constituent plus de 40% giénomehumain
3. QK2YYS Said fQS&aLBOS R2ylG S d&yeaYS 02 YLR NI
4
5

. Les duplications segmentaires sont principalement localisées au niveaamissR
[ Q!'5b alGSttAGS Sad Oy OSYyiGNB Fdz YyADBSI|I dz RSz

Quelle est la proposition exacte ?

. Le spindle checkpaint controle le passage G1-S

2. QSYLINBAY (UGS LI NByGltS adzlllie& Q! 8zf OKIF yaSYSyid RS
3. Le centrosome se divise en ph&x2

4. Les cohésines centromériques sont détruites en fim@gaphaseart Q! t /

5[ QSYLINBAY (S LI tergncibtibrSexuslie LI A lj dzS € |

=
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Quelle est la proposition exacte :?
1. S OFNER2GeLIS LISNX¥YSiGI fIF RSISEMbA2Y RQlIYy2YFfAS

2.[ 1 CcL{1l Sai dzy SEbpéMdng RQSGdzRS 3JIt 261 S Rdz
3.La/ DI F NNX & LISNXS{ fdhroRoSoimgu@gguitbrtesRQl y2Y Il f A Sa
4. LaCGHarrayestf Q S E de¥h®iypour un coupleprésentantdesfaussesouchesa

répétition

5. LaCGHarraypermetde détecterdesCNVgcopynumbervariations)

Quelle est la propositiorexacte ?

1. 10% des embryons sont mosaiquel3a

2. UnetranslocationRobertsonienneurviententre leschromosomesexuels

3. Les aneuploidies sont la principale cause de retard menthd etalformations
congénitales

4. Lesduplicationssegmentairegatalysentestranslocationgéciproques

5. Legmnicroremaniementsécurrentssontgénérégpardesrecombinaisonauniveaudes
séguencedlu

Quelle est la proposition exacte ?
1. LesCNVssontimpliquésdansla diversitéhumaine
2. Les CNVs ne sont jamais impliqués daapéaiation
3. L@xistence des CNV explique le non-appariement chromosomique entre especes
différentes
4. Les CNVs sont dpslymorphismes
5. Les CNVs sotujours pathologiques
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Deuxieme copie (10 points)

Question 1 (3 points)

Citer sans commentaire trodes principales caractéristiques, et donc difficultés, de
f QARSYUGAFTFAOFIGA2Y RS& 3§ yraudifackielleRS  SdzNJ Nk f S

Question 2 (8 points)

+2A0A dzyS FlLYAEES RIFEya f11jdzStfS LJX dzaA SdzNBE
génétiquerare qui conduit a des anomalies cutanées et parfois neuro-sensarielles.

o9

oo 00 oo

Fo

oo o Y-,

5Aa0dzi ST RSdzE Y2RS& RQKONMSEAcHnS deld?2 & 8 A 6 f ¢
I NBdzYSy G & adzNJvdtrSrappraeSt & & QI LJLIdzA S

Pour chacun deces modes d@érédité, quelsseraient les risques respecifs que

-4 et III-5 aient des enfants atteints ? Le cas échant, analysez la situation

suivant le sexe des enfants da naissance.

Vousobservezau laboratoire un biais completde f QA y I OdiiA @+ G A2y
chromosomeXdans IADN extrait du sang de I1-4 : qu@n déduisez-vous ? (une

phrase)
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/| 2NNA IS RS f QSEI YSY Rdz al NRA

Premiere copie (10 points ; chaque question est notée sur 5

points);
Question 1 (5 points)

Voici plusieurs affirmations :

A

B.

C.

Alaméioseon peutobserverd chiasmatasurle bivalentdu chromosomel
dont la longueur est égale a environ 9 % du génome haphiichain.

On peut estimer que chez une femme agée de 35 ans, il y a @tad5
divisions cellulaires entre la cellule germinale soudhie © 2 Bataidé.

/| KST dzy K2YYS LJz08NB t wmp Fya SiG I dz22 dzNJ
Sa i A Y §a&kudutzal ¥d6divisionscellulairesentre la cellulegerminale
soucheet le spermatozoidécondant.

La fréquence des aneuploidies observéesateeption chez une femme
NISS RS nn Fy&awSaid RS f Q2NRNB RS
Dande génomede ladescendanc® Q tpyhmeagé de40ans,on observe
environ 80 mutationslenovo.

Lesquelles sont exactes ? Cochez la bonne réponse

1.

2
3
4.
5

Aucune

. B,DE.
. ACE

B, C, DE

. AB, C, DE,

Bonne réponse : 4

Question 2 (1 point par proposition ; entourer le numeéro de la

bonne réponse)

Quelle est la proposition exacte ?
1. [ Q! 5b RSa LINRPOIFINB20GSa Said LINAYOALN tSYSyi
celui dessucaryotes

2. Lesrétrotransposons Alu et LINE constituent plus de 40%gémomehumain
3. QK2YYS Sald fQSalLlsO0S R2ylG S ®@BGYeaYS 02 YLR
4. Les duplications segmentaires sont principalement localisées au niveau des
bandesR
5. [ Q! 5b al (St féaunbeasdesibardesy OSy i
Réponse : 2

Quelle est la proposition exacte :?

=

2
3
4.
5

Le spindle checkpoint contrdle le passage G1-S

[ QSYLINBAYGS LI NByidlFfS adzloi#&a ! 82 OKIyaISYSyid |
. Le centrosome se divise en ph&z2

Les cohésinesentromériques sont détruites en fin de métaphagpart Q! t /

. [ QS Y LIn&Behtsiae@liqueladifférenciationsexuelle

Réponse : 4

30



Quelle est la proposition exacte :?

1. [ S OFNRB2GeLIS LISNX¥SG I RSGSsMbAZ2Y RQlFYy2YIFfAS
2. cL{l S&aid dzy SEbpérdng RQSGdzRS 3JFf 20l S Rdz
3. [ F /DI I NNI & LIS NJX)S {chfomosdn@ieddqiilibiéesy RQI y2Y Il f A Sa
4. LaCGHarrayestf QS E tle¥h®iypourun coupleprésentantdesfaussesouches a

répétition
5. LaCGHarraypermetde détecterdesCNVgcopynumber variations)
Réponse : 5

Quelle est la proposition exacte ?

1. 10% des embryons sont mosaiquel3a

2. UnetranslocationRobertsoniennesurviententre leschromosomesexuels

3. Les aneuploidies sont la principale cause de retard mentalesinalformations
congénitales

4. Lesduplicationssegmentairegatalysentestranslocationgéciproques

5. Lesmicroremaniementsécurrentssontgénérépardesrecombinaisonauniveaudes
séquencedlu

Réponse : 3

Quelle est la proposition exacte ?

1. Les CNVsont impliqués dans la diversitéumaine

2. Les CNVs ne sont jamais impligués daspédaiation

3. L®@xistence des O\V explique le non-appariement chromosomique entre especes différentes
4. Les CNVs sont dpslymorphismes

5. Les CNVs sont toujoypathologiques

Réponse : 1
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Deuxieme copie (10 points)

Question 1 (3 points)

Citer sans commentaire trois des principales caractéristiques, et donc difficultés, de

f QARSYUGATAOF A2y RS& 3§ yraudifackielleRS  SdzNJ Nk f S
1 pointpar item parmi : prévalence (ou fréquence) élevée, modéle génétique inconnu ou

mal connu, hétérogénéité, phénocopies, phénotypes quantitatifs, phénotypes difficiles a
FFFANNSNE LIKSYy20eL)S GFNRAFas: NxfS RS fQSy¢g
en populations

Question 2 (8 points)

+2A0A dzyS FlLYAEES RIEya 1 1dzStfS LI} dzia A SdzNR&
génétique rare qui conduit a des anomalies cutanées et parfois neuro-sensarielles.

o

00 ¢ 0o 00 0o

I e ue ‘' odmmoo b toe

- Discutez deux modes R Q K S NJosshlasSen donnant pour chacundeux
F NBdzYSy i & & dzNotre @potisezS £ & & QF LJLJdzA S

1,5 point--- Mode autosomique dominant / Arguments : transmission verticale, un
risque sur deux a la descendance des personnes atteintes, pas de risque pour la
descendance des peosines indemnes
1,5 point --- Mode lié a f Qdominant (létalité chez le garcon)/ Arguments :
transmission exclusive par des femmes atteintes, seules les femmes atrintes,
excés de fauss-couches, un  risque sur deux a ladescendance des
personnes atteintes, pas de risque pour la descendance des persondesines

t 2dzNJ OKI Odzy RS OS& Y2RSa R Qdpschfs Bue (84 |j dzS f
et III5 aient des enfants atteints ? Le caséchant, analysez la situation suivant le sexe

des enfants da naissance.

2 points ¢ Dans un mode autosomique dominant : IlI-4 : 50 %/ 111-5 : 0%

2 points ¢ Dans un mode lié a IXdominant : Ill-4 : 50%si fille, 0%s garcon / 11I-5 : 0%

+2dz2a 20aSNWST I dz £ 062N G2 A NBrodogomeXdang & 02 Y
I@ADN extrait du sang de IlI-4 : qu@n déduisez-vous ? (unephrase)
1 point-—-/ QSai dzy I NB dzY Sy 0 NB & F2ND- LR d
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Faculté de Médecine Paris Descartes DFGSM2
UE3 Génétique
Examen du Mardi 17 décembre 2013

Premiere copie (10 points ; chaque guestion est notée sur 5 points):
COPIE ROSE

Question 1(5 points)Quelles sont les assertions exactdsIAR LJ2 & RQdzy O2 dzLJ) S
FSYYS SG ftQK2YYS az2yd N3ISa RS nn lFya K

A[S 3ASy2iGelIS nT1X- ,XbuMm 204SNBS OK&reurdeSdzNJ Sy T
deuxieme division meéiotique maternellisl1)

B.Une étude par Hybridation Génomique Comparative du preeti€lu deuxiemeglobule

L2t FANBE FAyaA [[dzS RQdzy ofl aG2Y8NBE LINBf SOS | dz

normal, une perte et un gain de matériel génétique est compatible avec une errdlicde 5
Cl QSGdzRS Y2t SOdzf A NB R-dy (LISWHY=( NS ljt dzQ AvisadNBa 250l R
abet abcpour un marqueurmoléculairecentromériquedu chromosome21.Ceciconfirme

f QK@ LR 1KsasS RQdzyS SNNBdzZNJ RS alLL YIFGSNySttSo

D. Sachantj dz®at ét@pubéeresa13ans,on peutestimerquechez euxl yauraeuentre la

OStftdzZ S IASNN¥AYLFES LINAY2NRAFIES Ozfz2yAalyd €I 3
fécondant respectivement 25 et 657 divisiarglulaires

El] QStGdzRS RS ftF asljdzSyO0S Rudz 3sgy2 Y18 é@m ASNJ RS f

évidenceenviron80 mutationsde novoR Q2 NA IA Y S LI G SNy St £ S

Indiguez la ou les bonnes réponses
1. Aucune

2.AC

3.B,C,

4.D,E

5AB,C, &

Question2 (5points)

Quelles sont les propositions exactes ?

1. Lemosaicisme commeorigineune anomalieméiotique

2. 1 ¥S N3B R dzOQuisanfeyforskigs gugndeéres divisions embryonnaires peut génémer
disomieparentale

3. Les génomes maternel et paternel ont une contribution identique cimandividu

4. UnetranslocationRobertsoniennene générepasde phénotypeanormal

5. Un arbregénéalogique avec des individus porteurs de phénotypes diffégamtsses
couches, malformations diverses, insuffisance intellectusligpereune anomalie
chromosomique familiale
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Deuxieme copig€10 points) COPIE PAILLE
Question 1 (3 points)

Notezla (ou les) propositions(s) exacte(s) parmi les affirmations suivantes :
A. Les séquences codantes occupent seulement 10,3gedamehumain.

B.Dans le génome humain, il y a & peu pres autant de géogants pour une protéinque de
genes dont les seuls produits sont des ARdscodants.

C.Enmoyenneun génehumaincodantpour une protéine produit 4 transcritspossibles.

Question 2 (7 points)

Voici une famille dans laquelle plusieurs personnes boatii SAy 1 Sa RQdzyS YI f | R
rare qui conduit a des exostoses multiples, progressives, de localisaéiaphysaire.

! o
1 2

. @

I FCD—I | 6 l 3.[ é

1 2 3 4 5 6 7 9-11

- vdzSt Sad S Y®R % pRDKsa@EpRGe? SDoh& traisguments
adzNJ f Salj dzSt eépoasel LIJdzZA S @2 (i NB
- Selon0S Y2RS RQKSNBRAUSST |[|jdzSt a-1 é B aientfd€sd N & |
enfants atteints?
- Cette maladie est connue pour étre génétiquement hétérogéne. Dites ceajae
signifie.
- La mutation causale a enfin été identifiée au laboratoire, damgeneEXT1Et pourtant,
le sujet IH7, indemne, en a été trouvé porteur. Comment deonit ce phénomeéne ?
Citez sans commentaire une explicatpossible.
- Certaines des exostoses (tumeurs bénignes) peuvent dégéneérer en ostéosarcome
(tumeur maligne)l A 0 S1 dzyy YSOlIYyAayYS Y2t S$SOdzt I ANB LI | dz
transformationtumorale.
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/ 2NNA IS RS t QSEFYSY Rdz al N

Premiére copie (10 points ; chague question est notée synoits):

Question I(5 pointsS)v dzSt t Sa a2y fS& FaaSNIiaAzya SEI O
FTSYYS S tQK2YYS az2yd N3ISa RS nn | K

A[S 3ASy2(elIS nTt3-,IbHM 20aSNIBS OKST f SdzNJ Sy
de deuxieme division méiotiqumaternelle(MII)

B. Une étude par Hybridation Génomique Comparative du premier et du deuxieme globule
LI2EFANS FAYAA 1jdzS RQdzy o6flai2YsS8NB LINBf SOS | dz
normal, une perte et un gain de matériel génétigest compatibleavec une erreudeMl.

C.[] QSiGdzRS Y2f SOdzZ I ANS Rdz LINBX RS I YS&SNB Si
cc, ab et abc pour un marqueur moléculaire centromeérique du chromosome 21. Ceci confirme
f QK@ LR GKSaS ReapmblleSNNBEdzNJ RS all

D.Sachantg@Ai t & 2y G SG0S LWzoSNBa t mo |lyazr 2 y LIS dzi
fl OSttdzA S ISNNAYLFES LINAY2NRALFES O2f2yAal yi
fécondant respectivement 25 et 657 divisioedulaires

E.] QSGdz2RS RS dehoma piedds ML(DéhfarR tlisomique devrait metta
évidence environ 80 mutatiorde novoR Q 2 NpatrhelleS

Indiguez la ou les bonnes réponses
1. Aucune
2.A,C
3.B,C,
4.D,E
5.A,B,C, D&
REPONSES :2;4;5

Question2 (5 points)
Quelles sont lepropositions exactes ?

1. Le mosaicisme a comme origine une anonméetique

20 yS NBRdAzOGA2Y RQdzyS GNAR&aA2YAS f 2NBéndreBa LINBYA

une disomiegarentale

3. Les génomes maternel et paternel ont une contribution identique cimardividu

4. UnetranslocationRobertsoniennene générepasde phénotypeanormal

5. Un arbre généalogique avec des individus porteurs de phénotypes diff§fantses
couches, malformations diverses, insuffisance intellectuelle) suggére une anomalie
chromosomiqudamiliale

REPONSE 4
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Deuxieme copie (10 points)
Question 1(3 points)
Notez la(les) propositions(s) exacte(s) parmi les 3 affirmations suivantes :

A.Les séquences codantes occupsetilement 10,3% du génome humahaux(1,3%)

B. Dans le génome humain, il y a a peu prés autant de génes codants pour une
protéineque degenesdont lesseulsproduits sont desARNson codants.Vrai

C.Enmoyenne,un genehumaincodantpour une protéine produit 4 transcritspossibles.
Vrali

Un point par réponse A =0
A =1 AC = 1
B = 2 C = 2
A = 2 BC = 3

Question A7 points)

+2A0A dzyS FILYAfTES RIFEya €1 1jdzStfS L} dzaASdzNB LISN
rare qui conduit ales exostoses multiples de localisation métaphysaire.

: o
1 2

1

2

WO OO MG

- vdzSt Said tS Y2RS RQKSNBRAGS RS t2Aay S Lo

f SaljdzSt a aréponkdlldzA S @2 G NB
Autosomique dominant = 1 / Transmission verticale, 2/ filles et garc@ggalement atteints,
3/ unetransmissionpéereF Af & SEOf dzr yu  DEENBRAUS fASS L fQ

- {St2y OS Y2RS RQKSNBRAUGSIZ | detfllif2 aiendéesi f Sa |
enfants atteints?

0% et 50% [0,5 pt pour chaque réponse]

- Cette mdadie est connue pour étre génétiguement hétérogéne. Dltes ce que cela

signifie Plusieursgénesindépendantspeuventétre en causedansle mémephénotype[1 pt]

- La mutationcausale a enfin été identifiée daboratoire, dans le geneXT1Et pourtant,
le sujet 147, indemne, en a été trouvé porteur. Comment décorit ce phénomene ?
Citez sans commentaire une explicatpossible.

Défaut de pénétrance : [0,5 pt] / Jeune age, ou examen insuffisant, ou genes modificateurs
[0,5 pt]

- Cataines des exostoses (tumeurs bénignes) peuvddgénéreren ostéosarcome
6ldzySdzNJ YItA3dySod [/ AGST dzy YSOFYA&AYS Y2f ¢
transformationtumorale.

t SNIS RS F2yOiGA2y ORStSUAZ2Y 2dz Yazimeur A2y 0 az2yYl
bénigne [1 pt]

3 4 5
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Facuté de Médecine Paris Descart@&-GSM?2
UE3 Génetique
2e session du mercredi 4 septembre 2013

Premiere copie (10 points ; chaque question est notée sur 5 poil@§)PIE ROSE

Question 1(5 points)
Cocher ou entourer la okes bonnes réponses :
ALE @& | dzyS Y2tS0OdAZ S RQ!5b RIya dzy OKNRY24a2YS

B) Les bandes chromosomiques correspondent a une architecture des chromosomes
spécifiqgues a chaque individu.

C)[ F NBI f A&l {akag nyecebsiedayeSultdredckllulaire.
D)[ S48 YAONBNBYI yASYSyia tASa £ tQSEAaGSyOS RS

E) | ¥S ASANBAFGAZ2Y YSA2U0AIl dzS génétetles SNI/ S R
gametes déséquilibrés.

Question 2(5 points)

Décrivez et discutez poghacun des chromosomes le résultat de cette étude de-@@y ci
RS&da2dza>x NBIfAASS adzNJ £ Sa 3If20dzZ Sa L2t ANBSaA
fécondation par le gamete paternel (N= neutral, G = gain, L=loss).

1.60
. ) e i
0.80 %%
Y Ty
0.00 5ol FRtsis i oic ",.,.-‘- AR F o P s ‘,-_;r’*“’ = dderilne” 1 FH
=R
0.80 | %
-1.60 l
1.60
] S L N L N L G GL
P - <
o 0.80 - a o
T 0.00 far RtV e Tavanny L B i AT
N i 5 < Fa i ¢ ] s Zd S
= -o.80 <4
1 .‘:*A‘ b4 i !~ |
-1.60 Sy & Rl i
1.60 - 2 4
1 Zygote G G G £ o G NG
0.80 - 1 2 -3
4 ‘ % <~ — ,_‘:,é e ‘!,“;:"
0.00 e ‘w-\“ s e 2 r‘p-‘-’??-s-,’w.i 5 g g =-.=;-‘~44g‘_§——% . el
] 83 i3 H e
-0.80 A %
-1.60 i
"1 2 3 4 s ®© 7 8 9 10 1112 13141516|18|20[22 X Y

e 17 19 21
Chromosomal position
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Dewieme copie (10 pointsEOPIE PAILLE

Question 1(4 points)

ya f

| I OFRNBE RS f QKSNBRAGS fASS Idz O
dz 4 Sadsi GF ddzi R

5
2 L322 dzNJ RSUSNXAYSNI £ S ai

Question 2(6 points)

Voici une famille dans laquelle deux enfants sont atteints de phénylcétonurie. Cette maladie est
monogénique et son gen®AH code pour une enzyme et est identifié depuis longtemps.

L0,
® N,

?
- Dire quelestlemodR QK SNBRAUS RS (I LIKSyeftOoOSiz2ydzaNASsE S
FILYATES S@21dzS STFFSOGABSYSyld OS Y2ZRS RQKSNBRA
- Quel est le risque que le couple formé ek ét F2 ait un autre enfant atteint ?
- Quel est le risque que-llet IH4, frere etd dzdzNJ A Y RSYYy Sas> &a2ASyid KSUSNEP
- Quel est le risque que-l ait un enfant atteint si elle se marie avec un hommé)tui ne lui est
LJa F LI NBYyaGdSsz lijdzh yQlF LlIa RQFryiSOSRSyda RS
frequence dedétérozygotes dans la population est de 1/40 ?
- Une étude de génétigue moléculaire a abouti dans cette famille, mettant en évidence les

mutations du génd®’AHdes deux enfants atteints. Cette étude pebitf £ S LISNIY SG G NB R
risque du couple # / 1-5 de maniere plus personnalisée et, si oui, comment ?
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| 2NNBOiGA2Y RS f QSElFYSY Rdz Y€

Premiere copie (10 points ; chaque question est notée sur 5 poil@§)PIE ROSE

Question 1(5 points)
A. llyaunemoléculed 6 ADN dans un chromosome m®t aphasi

B. Les bandes chromosomiques correspondent a une architecture des
chromosomes spécifiques a chaque individu

CLa r®alisation débune CGH array n®cessite u

DLes microremani ement s |gpglisonssedm&rdairesst ence d
sont récurrents

E.Une s®gr ®gation m®i otiqgue alterne dbéune tr
gametes déseéquilibrés

D juste =1 point

A, B, D, E faux =4 points

Question 2

Décrivez et discutez pour chacun des chromosomessigitat de cette étude de CGatray ci
RSa&a2dzzas NBIftAASS adzNJ £ Sa 3Ift20dzAf Sa LRt ANBa
fécondation par Ie‘gaméte paternel (N= neutral, G = gain, L=loss).

1.60
. dolll & 5 Bl
0.80 2
. ), S T,
0.00 550 SR ar it e A N T N A s PRI i nning w Jd
». 1
-0.80 < ¢
-1.60 l
1.60
] PB2 L N L N L f GL
4 - -
o ©0.80 - S Y
z 0.00 g..e e 9\.‘;,.;‘.? SN "‘};‘ﬁ'" .w* .Jkn A "\"'.:r"."'_'{,‘"f“‘f‘ R -:'J; “ [ #
. 4 - -
g 080 S
1 1. 3 al : &
-1.60 s Ty . -z 4
$% 8 nt 28
1.60 : G G NG
0.80 2 ?
4 Ta € »:ﬁ
0.00 = - w3
] Al > 452 dj;": I
-0.80 ] :
-1.60 1 {
1 2 3 4 s 6 7 8 9 10 1112 131341516[18|20|22 X ¥

3 17 19 21
Chromosomal position
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Grille de correction

Chromosome Erreu méiotique

4 Mil

9 Division Prématurée Ml
10 Mil

13 Division Prématurée Ml
15 Mil

18 Ml

20 Ml + MII

21 MIl

Deuxiéme copie (10 point§OPIE PAILLE

Question 1(4 points)

5Fya tF O
S

- ya foI RNBE RS f QKSNBRAGS fASS | dz OKNRYZ24&2)
NBE OK S NOK 2dz GSa |

as L2 dzNJ RSUOSNXAYSNI €S adl dc

|.
[
1 point - clinique : signes minimes / ou exemple (CK dans Duchenne, Facteur VIl dans
hémophilie)

1 point- biologiques : idem / ou exemple (CK dans Duchenregtéur VIII dans hémophilie)
1 point - généalogiques ou familiaux ou autres cas ou conductrice obligatoire,

1 point - génétique moléculaire ou tes direct/indirect ou mutation

Question 2(6 points)

Voici une famille dans laquelle deux enfants sont ateoh phénylcétonurie. Cette maladie
est monogénique et son géenBAH code pour une enzyme et est identifié depuis longtemps.

1 O,

ol ‘i4é—r5

- Direquel est le mode R Q K S Ndg R phrylcétonurie,et citer les argumentsqui font
queOSUGGS FLYATES S@21jdzS STFSOGABSYSYyid OS Y2RS
1 point - autosomique recessif

1 point - parents indemnes, apparentés, fille ou gargon atteint
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- Quel est le risque que le couple formé ek ét F2 ait un autre enfant ieint ? 1 point - % ou
25%

-Quel estlerisque quelletlltn = FNB NB S adzdzNJ A yRSIYyiB-a> aziSsy
2/3

- Quel est le risque que-4l ait un enfant atteint si elle se marie avec un hommé&)jui ne lui

Sad LI & | LI NBy Sz Iphsnylcgtenlrie ddhsisa fantile, gachprd QURIS y (0 &
fréquence des hétérozygotes dans la population est de 1/40 ?

1 point-2/3 x 1/40 x ¥ = 1/240

- Une étude de génétigue moléculaire a abouti dans cette famille, mettant en évidence les
mutations du génd®AHdesdeux enfants atteints. Cette étude peStf £ S LISNXY SGGNB RC
risque du couple # / 1-5 de maniere plus personnalisée et, si oui, comment ?

1 point- Oui / En excluant ou en trouvant la mutation chez4) et, dans ce dernier cagn testant le

conjoint (IL5) pour les mutations les plus fréquentes de ce gén
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Faculté de Médecine Paris Descartes DFGSM 2
UE3 Génétique
Examen du Mardi 18 Décembre 2012

COPIE SAUMON (10 points : chaque question est notée sur

Spoints)
Question 1(5 points) Quelles sont les assertions exactes

AT I
B. On peut estimer que chez une femme agée de 35 ans, il y a eu au total 25

f 2y 3dzSdzNJ Rdz ISy 2YS KotltYlF Ay Said RS f Q2 NRI

RAGA&AZ2Yy & OSftfdA  ANBA SyidN&ondék OSfftdAS 3S
C./ KST dzy K2YYS LJz28NB t mMo Ftya SiG N3IS I dz22

540 divisions entre la cellule germinale souche eplermatozoidenature.
D. La fréquence des aneuploidies observées a la conception chez une femme de 40
'y a Sadredeb8%.f Q2 NJ

~

E.5Fya S 3aSy2YS RS I RS&A0SyRkEénbratter RQdzy K2Y

environ 80 mutationslenovo.

Indiquez la bonne réponse :
1. Aucune
2. A B, DE.
3. AC E.
4. B,CD.
5. A B,C, k.

Question A5 points) Laquelle (lesquelles) de cassertions est(sont) exacte(s) ?

Une cellule haploide humaine contient 23 molécules R Q! Sdit> 23

chromosomes.

La CGHarray permet la détection dasanslocationgquilibrées.

Les polymorphismes de nombre de copies (CNP) peuvent étre associées a
fQFRFLIGFGA2Y RS& L#dnditohdenvilogngnientdedzY | A y

Les génomes parentaux sont fonctionnellemé&mqbivalents.

La survenue dansladeOS Yy Rl y OS R Qdzy colcheizhliegstitioh®t T | dza
RQSYTryla | SO YI{F2NBlI 6 DSFAa08y DSy RQH
f QdzyparddiS.a

mo ow »

Sa | dzE

& o
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COPIE PAILLE (10 points)
Question 1(3 points)

[ S& YSiK2RS& RS 4SljdzSyO0S RQ!5b RS y2dzStt S
Y2YONB RS OQOFINARFyida 3ISy2YAldzSa RS (2dzi AYyRAODA
figurent déja dans les bases de données en tant que polymorphismes {B&¢Rpar
exemple).

Citer sans commentaire 3 des caractéristiques qui peuvent aider a distinguer un
B NRAFYGdG NINBX 0SYAY YIFIAEA y2y SyO2NBE RSONARGZ
séquence conduisant a un phénotype).

Question A7 points)

Voici une famille dans laglle plusieurs pennes sont atteintes de signes
SUNI yaASYSyld @IFNARSas GFyd LI N £ SdzNJ y I (dzNB  |j dzS
90 LRdANIFyYyGs €S tFr0o2NFi2ANSE RS 3ASYySiGAljdzS | A
compatible avec cettsituation.

II

HI

4 5 6 7 8 9-11

= Surdité

vdzSt Said tS Y2R
Oft AYAljdzS Si dzy
votreréponse.
- 'y I dzi NB Y2 RS -ilguarid gnBideRImpagibRa S NI A
- Soud QK@ LR (iK&8aS Rdz Y2RS RQKSNBRAGS S LX dza @
pourrait avoir été identifiée par le laboratoire dans cefiille ?
- Toujours sous cette hypothése, quels sont les individus de la générationdhtqui
unrisque de transmettré | Ydzi I G A2y S OSdE ljdzA yQ2yid | c
- Quelledonnéebiologiquepourrait aideraévaluerle risquede développera
maladiechez les enfants des personnes a risgue

QKSNBRA (S varigblitite)f dza O NI A & &
I NDNBE 3ISYySkf23aAljdzS K 52

VRN

[etNY ¢p )
H’;U(
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~ \\

/| 2NNA IS RS f QSEII YSY Rdz al NRA

OPIE_SAUMON (b0ints )

Question 1 (5 points)

Réponse 5 car A, B, C, D et E correctes.

Question 2 (5 points)

Réponses A et C correctes

COPIE PAILLE (10 points)

lGGSyaazys OSOA yQSad LI a €S O2NNARIAS 2FFAOASE

Question 1 (3 points)

0{SldzSy0S O2yaSNIWSS | dz O2dz2NA RS fpusd@2f dziA2y 2
chances que ce soit une mutation, que cela induiseph@notype)

o Essais sur animaux transgénique : génome normal ne contenant uniquement la

modification de séquenceétudiée : silasourisaun phénotypeanormalalorsO QS & i dzy' S

mutation et non un variantare.

090dzRS FIYAtAFIES Y (G2dza tfSa AYRAQDARKAZN RQdzyS VY.
méme phénotype commun (non partagé par les autres membres damaille) ?

Question2 (7 points)

-vdzSt SadG £S Y2RS ROKSNBRAGS S L) dza ONI AaSyYof
GSt FITNBNB 3IASYSEHf23AljdzS K 52yySNI §Sa | NRBdzYSyaa
Maladie du génome mitochondrial. En effet on nous parleenotypesextrémement

I NASAa SO 2y LISdzi @2AN) ANNOS t f QFNBNB 3IASYSHIf ;
par lamere.

-1y 1 dzd NB Y 2 RS -il§uarkd gnBideRdmipagibea S NI A

Autosomique dominant car hérédité verticale.

-{2dza f QKR LR RRRSNBRAHzI $2RS L) dz&a ONI AaSYoflofSx
pourrait avoir été identifiee par le laboratoire dans cette famille

adzil GA2Y Rdz 3SYy2YS YAG2O0K2YRNAIf OYQAYLRZ2NIS I
- Toujourssouscette hypothese guelssontlesindividusde la générationlll quiontun -

NR &aljdzS RS GNIXyaYSOGGNBE I YdildArizy Si OSdzE | dzi
Les femmes atteintes risquent de transmettre la maladie :alét IIF4. Tous lequtres

yQ2y il | dzOdzy N alj dzS o

- Quelle donnée biologique pourrait aider a évaluer le risque @etbpper la maladiehez

les enfants des personnes a risque

Etude du génome mitochondrial chez les nouveaux nés : pourcentagmitiechondries

dont le génome est muté dans leurs cellules.
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Faculté de Médcine Paris Descartes DFGSM 2
UE3 Génetique
Examen du Mercredi 7 Décembre 2011

COPIE ROSHB points ; chaque question est notée sur 5 points):

Question 1(5 points)

On peut comparer la méiose a une chorégraphie mettant en scéne des chromosomes.
/| SNI Ay a I dzii S dzipdrler deQKblktAmEiStijue » (SL.Ragetet RS Hawley,
Science 801,78389 (2003). Dans ce ballet une séquence chorégraphique comprenant un
pas de deux, un pas de quatre, un entrechat et un grand jeté pourrait correspondre
respectivement a :

1. laségrégation f I NBO2YOAYIl Aazy SdedctBomasdryges LJAA aX  QF LJ
2.f QF LILIF NASYSy iG> € NBO2YO Mgschiomngsehes £ S ae&yl LJAA
3.1 S aeylLlaAraz tF NBO2Yo0AY ldasdhtogidsonte | LILI NA SYSy
4. f QI LILI NR S Y Sy iecomtingisod, B gégrégatioidszhromdsomes

5.

fl NBO2YoAYylA&d2y> €S aeéyl Léfodcsome! LILI NASYSyY

Indiquezpar son(leurs)numéro(s)a (ou les)affirmation(sexacte(s)

Question 2 (2.5 points par sujet)

Les CNP (Copy Numbaslymorphism)

1. Sont des CNWeénins

2. Ségrégent dans les familles commeaanactéremendélien

3. Ont des fréquences alléliques (nombre de répétions) qui peuvent étre différentes

selon les ethnieBumaines

t SdzdSyid NBEFE SGSN £ QF RI LA GISW2¢A NBSyay S 3 it |
t Sdz@Sy i siNB S GSY2A ypriRdes hdpgepa@ donzi A 2y OKS

ok

(leurs)numéro(s)a (oules)affirmation(s)exacte(s)

Le phénotype associé a une anomalie chromosomique déséquilibrée dépend :

Exclusivement de la taille diéséquilibregénomique

Exclusivement du nombre de genes concernés pdésequilibregénomique

Du nombre de génes sensibles au dosage génique contenus dans laimggiquée
Du nombre des genes soumis a empreinte, contenus daidgianimpliquée

Dela nature du déséquilibre génomique : gain ou perte. Indiquez par son (leurs)

abhwbdPE

numéro(s) la (ou les) affirmationgjacte(s)
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COPIE PAILLE (10 points)

Question 1 (2 points)

+2A0A n FFFANXYIGAZ2Y A O2 y@sddappglée hétéoigépéits N2 3 Sy S A
de locus). Indiguez par son (leurs) numéro(s) la (ou les) affirmation(s) exacte(s) :

1- [ QOKSGSNRPISYSAGS ASYSiUAldzS O2NNBalLRyR t I
mutants différents a un méme locus dans une ménadadie. o o )

22 [ QKSUSNRISYSAUS ISYSUAIldzS NBO2dzNB tI y2uA

peuventétre lieesadesmutationsR Q deyilet mémegene.

Il'y a hétérogénéité génétique quand une méme maladie peut étreles

mutations de genes indépendants, dans flwillesindépendantes.

418 Y2RS8fS Ydzf A 3QRBIi &SEBGESOH &I LI &

3

Question 2 (8 points)

+2A0A dzyS FlLYAEES RIEya f11jdzStfS dzy
Boulogne, maladie monogénique, récessive liée au chemme X.

' D=0 [0 .
: O O

III ZO 3 i 04

(0p))
o
N

Sy Fly

- Quelles sont les statuts possibles de 113 vis a vis de la mutation diDgstrephinede

son fils?

-vdzSt SAad €S NARALldzZS | LINA2NR [dzQSttS az2iaid O2yl
- Avant tout test génétique, citer sans commentaire des arguments que pausez

tacher deréunir chezll3 pourtacherde précisersonrisqueR Q s dbridiitrice?

Lt deulu)\2y R dz ElsyS | YIAyusylyu $l’j§ A
délétion des exons 454 52; sa mé@ Il Yy QSY Sae (testLAlDI\ésur o2y
leucocytes) : le conseil génétique est donc tres rassurant ; petsilstgiand méme un
NA aldzS RQlI @2 ANJ dzy SyFryid FGdSAyi
- Un test génétique de IlI1, le frere ainé de 25 ans, en parfaite santd, ggé pour sa
descendancé o o .

- Avant leNB adzA GF G RSt QS zrb risHeS geSniydphthieSdans d&a | I A
descendance de-## ? Cerisque estf Y2 RAFAS LI NJ £ S& NBadzZ G §a
moléculaire chez8?
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/] 2NNA IS RS f QSEI YSY Rdz aSNDI
Premiére copie (10 points)

Question 1(5 points)

On peut comparer la méiose a une chorégraphie mettant en scene des
OKNRY2a2YSad /SNIIFIAya FdziSdz2NE yQKSAAGSYyd |1
(SL.Page et RS Hawley, Science 80%,8852003). Dans cealbet une séquence
chorégraphique comprenant un pas de deux, un pas de quatre, un entrechat et un

grand jeté pourrait correspondre respectivement a :

[ aSaANBIILGA2YyT I NBO2YoAYylAaz2ys €S ae

chromosomes

2.f QF LILJ NXkeBownkinAidoR, lefsynapsis, la ségrégation des
chromosomes

3.t S aeylrLlarazr tfF NBO2YoAYylAaz2ys f QF LILI NXR
chromosomes

4.f QF LILI NASYSy iG> €S aeylLAAdes I NBO2YOAy
chromosomes

5.la recombinaison, le synapsis,Ql LILJ NASYSy iz € aSaANBIAL GA
chromosomes

Bonne réponse : réponse 4 =5 points

Question 2,5 points par sujet)

LesCNP (Copy Number Polymorphism)
1. Sont des CN¥énins
2. Ségrégent dans les familles comme un caract@endélien
3. Ontdes fréquences alléliques (nombie répétions) qui peuventétre
différentes selon les ethnies humaines
t Sdz@Sy i NBFE SGSN f QF RI LI @5 WA RS ¥ vy 19 1Szl |
t Sdz@Sy i siNB S (GSY2AY RS tQS@25 dziAzy Ol

ok

= 2,5point

Le phénotype associé a une anomalie chromosomique déséquilibrée dépend :

1. Exclusivement de la taille du déséquiliggmomique

2. Exclusivement du nombre de génes concernés pdésequilibre
génomique

3. Du nombre de genes sensibles au dosagmique contenus dans la région
impliquée

4. Du nombre des génes soumis a empreinte, contenus damgdgon
impliquée

5. De la nature du désequilibre génomiquegain ou perte. 3,4 et5=25

points
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Deuxieme copie (10 points)

Question 1(2 points)

+2A0A n FFFANNYIGAZ2YE O2yOSNYyIlyld f QKSGSNRI3S
hétérogenéité de locus). Indiquez par son (leurs) numeéro(s) la (ou les)
affirmation(s) exacte(s) :

[ OKSGSNRISYSAGS ASYSiUAldzS O2HRBsalLIZYyR t
mutants différents a un méme locus dans une ménsdadie. o
[ QOKSGSNRISYSAGS TSYSUGAIdzS NBEO2dzINB (I Yy
différentespeuventétre licesadesmutationsR Qdzy" a SdgfeneSuU Y s Y S
Il y a hétérogénéité génétique quand une méme maiageut étre liée a

des mutations de genes indépendants, dans des familles indépendantes.

[ § Y2RS8t S Ydzt (A T QYKAIjldINGEHERBESO (d3) LI &

3 et4 =2 points

Question 2 (8 points)

Voici une famille dans laquelle un seul enfant est attB@dzy S Yeé 2 LJ § KAS RS
Duchenne de Boulogne, maladie monogénique, récessive liée au chromosome X.

ZO 3 4O 5

O . O

O m O

1

- Quelles sont les statuts possibles de 113 vis a vis de la mutatigéndu
Dystrophinede son fils ?
Conductrice, non conductrice, mosaique germinale = 1,5 pts

-vdzSt SAad €S NRA[dzZS | LINA2NR jdzQStfS az2Aaid
2/3 =1 pt

- Avant tout test génétique, citer sans commentaire des arguments que vous

pouvezii | OKSNJ RS NBdzy ANJ OKST LLo LJ¥2dzNJ GF OKSNJ R
conductrice?

Généalogieclinique, biologie (CPK) = 1,5 pts
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[ Ydzit GA2y Rdz 38yS + YIAyGSyryd SiS ARSyd
RQdzy S RSt StGAzy RSa-o SEHXSY npSait hd & 17O
ADN sur leucages) : le conseil génétique est donc trés rassurant ; persigiguand

YsYS dzy NR&IdzZS RQP P2ANI dzy Sy FlLyd FaGGaSAyi

Oui (minime) de mosaique germinale = 1 pt

- Un test génétique de 111, le frere ainé de 25 ans, en parfaite santd, e
pour sa @scendanc®
Non =1 pt

-1 dI )fl"J f S NE a dzt GF 0 RiBun fisGus ﬂedﬂ?déathﬂa@e;ﬁ@&'ﬁ Al dzSz @&
descendance de-#?
Oui (1/3) = 0,5 pt

- Cerisqueestil modifié parlesrésultatsdef Q S dedpEh&tiquemoléculairechezll-

3?2
Oui (proche deéd) = 0,5 pts
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Faculté de Médecine Paris Descartes DFGSM 2
UE3 Génetique
Examen du 8 Décembre 2010

Sujet 1(10 points ; chaque question est notée sur 5 points)
:COPIE ROSE

Question 1

Comparez Ovogenese et Spermatogenese.

Question Aquestion sans correction)

Caractéristigues moléculaires des bandes G et R observées sur les chromosomes
métaphasiques.

Note de l'annales boss : certaines questions étaient avant préparées en cours,
mais avec la réforme ce n'est plus le cas. Ne vous étonnez pas si certaines questions
sonthors programmeet ne sont pas corrigées.
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Sujet 2 (L0 points ; question 1 : 4 pointsquestion 2 : 6
points) : COPIE VERTE

Question 1

Citer sans commentaire 4 types de variants géneétiques considérés comme des
YdziF GA2ya UNRBYIljdzZyaSa oI ffsfS@ndque)STTSU LING

Question 2

Voici une famille dans laquelleun®h y i SG a2y LIBNB az2zy FGdSAy.
géneétique rare. Cette maladie est monogénique, laegést connu et un

laboratoirepeut faire la recherche de mutation.

I ‘ O

1

Bien que seuls des garcons soient atteints, donneargomentcontre un
Y2RS RQKSNBRAGSXEAS |dz OKNRY2&a2YS
vdzSttS Y2RS RQKSNBRAGS Sad €S LJ dza ONI A

Les parents del, non représentés ici, sont indemnes ; quebée
f QSELX AOFGA2y I L) @ LX I dzaAofS RS

- Quelestlerisquequef QA y Riteig N-Raiiza sontour un enfant atteint
?

O«
(0p))
(et
[

Ce risque changeil si sa compagne, indemne, lui est apparentée ?

- Quel est le risque que-1l et I}F2 aient un enfant atteint ? Sous quelle(s)
réserve(sp

- Pourquoi une étude de génétique moléculaire auwglle un intérét dans
cette famille?
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/| 2NNA IS RS

N\

f QSE|I

- YSY Rdz vy

Sujet 1(10 points ; chague question est notée sur 5 points) :

COPIE ROSE
Questionl

Comparez Ovogenese$iermatogenese.

OVOGENESE

SPERMATOGENESE

Initiation

Pool de cellules
Transcription et

recombinaison

Différentiation

Progression

Gamete

Durée

Divisions

Conséquences

Unique
vie embryonnaire

Limité

Tous les chromosomes

Début de méiose [phasdiploide]

Stop Ml

Reprise dans un petit nombre de cellules au
Y2YSyid RS
hormonale.

Stop Ml

Reprise suite a la fécondation

Un seul ovule par cycle menstruel

10-50 années

23

Aneuploidies

fQ20dA FiA2Yy &d

Continue
puberté

llimité

Tous les
chromosomes
sauf les
chromosomes
sexuels

Fin de méiose
[phase haploide]

Méiose et
gamétogenése
sont continues

Quatre

spermatides. 100
2NN/1Aiariilat

60-65 jours

30+23/année+6

Maladies géniques
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Sujet 2(10 points ; question 1 : 4 pointsguestion 2 : 6 points) :
COPIE VERTE

Question 1= 4 points

_ Citer sans commentaire 4 types de variants génétiques considérés comme des
YdziF A2y a UNRBYIldzZtyasa olfftsftSa £ STFSU LINBad
4 réponses parmi
- mutation non-sens oumutation/codon stop (1point)
-Ydzii | G A 2 Yy -éRiS&)E db RGuikakest (foint)
- mutation avecdécalagede phasede lecture ou équivalent(1point)
- délétion du gene (Joint)
- translocation interrompant le géne (f.oint)

Question 2= 6 points

VoiciuneF I YAf £ S RIFya 1 1jdzSttS dzy Sy¥FlLyid Si &
génétique rare. Cette maladie est monogénique, le gene est connu et un laboratoire
fait la recherche de mutation.

B—O

- Bien que seuls des garcons soiatteints, donner urargument contre un
Y2RS ROKSNBRAGSXEAS Idz OKNRY2&2YS
Transmission pérdils (1 poinf)
- vdzSttfS Y2RS ROKSNBRAGS Sad €S L) dza GDNI A 2
Hérédité autosomique dominante (1 point)
- Les parents del, non représentés ici, sont indemngguelleest
f QSELX AOFGA2y I LJ @ LXIdzaAoftS RS OSGG:
Mutatior] de novo ou muta}ion nouvelle (1Apoint) A o o
- vdzSt Sad fS NRal dZbait § stastour UD BnfaRitleidt? Rdz | G U SAy
50 % (0,5 point)
- Cerisque changeil si sa compagnéndemne, lui esapparentée?
Non (0,5 point)
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- Quel est le risque que-1 et 1F2 aient un enfant attein®
0% ou risque de la population générale ou risque tres faible (0,5 point)
- Sous quelle(s) réserves)
Défaut de pénétrance chez eux ou conjointglemnes (0,5 point)
- Pourquoi une étude de génétique moléculaire awgieun intérét dans
cette famille?
{ QI & &dzNiB Ny QIZSG LW & LI2 NIRSimzdsl g2rdtiquadPaidy S 0 G NB
sa descendance (1 point)
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Faculté de Médecin®aris Descartes
DFGSM 2UE3 Génetique
Examen du Mercredi 9 Décembre 2009

Sujet 1(10 points ; chague question est notée sur 5 points) : COPIE
CARAMEL

Question 1

Comparez ovogenése et spermatogeneése.

Question Aquestion sans correction)

f QI AiRe&emigl&s, indiyiRz les bases structurales des remaniements
chromosomiques de structure qui sont récurrents.
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Sujet 2(10 points ; question 1 : 4 points ; question 2 : 6 points) :
COPIE VERTE

Question 1

Citer sans commentaire4 arguments2 6 a SNl G A2y 4> Ge LS RQlylfea
YAfTAOGSYG Sy FI@SdzZNJ Rdz N3f€S> YsYS FlLAo6fS:E R
obéissant au modele multifactoriel (diabete de type 1 ou obésité par exemple).

Question 2

Voici une famille dans laquelle deuxfants sont atteints de mucoviscidose. Cette
maladie est monogénique, et son gei@k TRest identifié depuisongtemps.

N ()

-5ANB ljdzSt Sad
lesquels cette famill& @ 2 1j dzS

€8
S

- Quel est le risque que le couple formé ek ¢t 2 ait un autre enfanatteint ?

-Quel estle risque quelletlln = FNBNB S & diakbzyjghtBsSE YY SAX a2 A S

- Quel est le risque que-l ait un enfaniatteint si elle se marie avec un homn(é5) qui

ne lui est pas apparenté, sachant que la fréquence des hétérozygotes dans cette population est
de 1/25 ?

- Une étude de génétique moléculaire a abouti dans cette famille, mettant en évidence les

mutations dugéene CFTRDonner un résultat cohérent de cette étude pour les enfants
atteints (I+2 etll-3).

- Comment cette étudepesb f £ S LISNX¥SGTGNBE RQSa-4/MBE&NI £ S NRANd
maniére plus personnalisée
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/] 2NNA IS RS €@bbel2008y Rdz o

Sujet 1(10 points ; chaque question est notée sur 5 points) :
COPIE CARAMEL

Question 1

Comparez ovogenése et spermatogenése.

OVOGENESE

SPERMATOGENES
E

Initiation

Pool de cellules
Transcription et

recombinaison

Différentiation

Progression

Gamete

Durée

Divisions

Conséquences

Unique
vie embryonnaire

Limité

Tous les chromosomes

Début de méiose
[phase diploide]

Stop MI

Reprisedans un petit nombre de cellules au
Y2YSy(d RS tQ2@dA I GA2Y
hormonale.

Stop Ml

Reprise suite a la fécondation

Un seul ovule par cycle menstruel

10-50 années

23

Aneuploidies

d

Continue
puberté

llimité

Tous les
chromosomes
sauf les
chromosomes
sexuels

Fin de méiose

[phase haploide]

Méiose et
gamétogenese
sont continues

Quatre
100-200/éjaculat

60-65 jours

30+23/année+6

Maladies géniques
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Sujet 2 (L0 points ; question 1 : 4 points ; question 2 : 6
points) : COPIEVERTE

Question 1

Citersans commentairet| NHdzYSy das> 20aSNBDI GA2yaz GeLlS
jdzZA YAt AGSyd Sy FF@Sdz2NJ Rdz Nb»€SX YsYS ¥
commune obéissant au modele multifactoriel (diabéte de type 1 ou obésité par
exemple).

> T

Quatre points, avec 1 point par itera choisir parmi les possibilités suivantes
- Agrégationdamiliales
- Etudesdejumeaux/ concordantsVsdiscordants’ monozygotesvs
dizygotes
- Héritabilité (ou coefficienR QK SNA GF 0 At A G S0
- Définition du risque relatif (ou facteulambda)
- Analyse deségrégation

Question 2

Voici une famille dans laquelle deux enfants sont atteints de mucoviscidose. Cette
maladie est monogénique, et son gei@f; TRest identifié depuis longtemps.

| "} O

T e m &0

?

~ 7

-5ANB jdzSt_ Sail fl&muroRiRRiBosdReoied IBSRiQUmEergs séloch

t SaljdzSta OSuuS FFIYATES $SQ2dzS STFSOUADBSYSY
1 point :

- 0,5 = Autosomiqueécessif

- 0,5 = Parents indemnes / une seule générationatteinte Fille et garcathesints

de Consanguinité

- Quel est leisque que le couple formé déllet 2 ait un autre enfanatteint ?
1 point : 25 % ou 1/4

-Quel est le risque que-lletlln = FNBNBE S & divakozygptesE Yy Sazx &2
1 point : 2/3

- Quel est le risque que-l ait un enfant atteint si elle smarie avec un homme {ll
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5) qui ne lui est pas apparenté, sachant que la fréquence des hétérozygotes dans
cette population est de 1/23

1 point : 2/3 x 1/25 x 1/4 = 1/150

- Une étude de génétique moléculaire a abouti dans cette famille, mettant en
évidence les mutations du ger@&=TRDonner un résultat cohérent de cette étude
pour les enfants atteints €I et 13).

1 point : deux enfants atteints génadentiques et homoygotes pour un méme
allele mutant, delatF508 par exemple, du fait de leur consanguinité.

- Comment cette étudepesS f £ S LISNXYSGGNB RQSA4MBSNI £ S NR
de maniére plus personnalis€e

1 point : tester 4 et, si elle est hétérozygotdester son mari pour les mutations

les plus fréquentes de mucoviscidose daad J2 LJdzf G A2y RQ2NAIAYS
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Faculté de Médecine Paris Descartes DFGSM
2 - UE3 Génétique
Examen du 10 décembre 2008

SUJET ([0 points ; chaque guestion esibtée sur 5 points) :
COPIE SAUMON

Question 1

I 2YYSYyd GNI OSNJ f Q2NAIAYS disjpnstiBry?i I £ S S YSA23GA

Question2Y 5STAYAUAZY SuUu YSOFyAayYSa R
-v dzQ I LJdtdS disbrfle uniparental@

- Citer et expliquer lemécanisme® QI LILI NA G A 2y @

- Conséquences possibles en patholdgimaine.

-52yyY SN dzy SESYLIX S RS YIFfIFTRAS 3ASYSihAldzS LR dzo|
uniparentale.
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SUJET @0 points ; question 1 : 4 points ; question 2 : 6 points):
COPIE VERTE

Question 1

/I AGSN) alya O2YYSyidlFANB n I NHdzYSyida 2dz 3INEPdzLIS
RQdzyS QI NAIFGAZ2Y RS &aSljdzSyO0S RQ!5b RQdzy 3I8YyS
YdziF A2y OFdzal yi £ lpolymbrphisReA S LI dzi 6 G 1) dzS R Qdzy

Question 2Pas decorrection!
+2A0A dzyS TFlLYAtES RIEya €1 1jdzSttS LX dzaASdz2NBR S
héréditaire. Cette maladie est monogénique, et son géne est localisé et identifié.

| ol

1 20 3 40 5.
1 I_z_l 2(5 4-

: 1|2©i 4 6

-vdzSt Said €S Y2ZRS RQKSNBRAGS S L) dza ONI AaSy
faveur de votreanalyse.

- Citer une maladie obéissanta ce M@ K SNBRA G S ®

-1dz aSAy RS& 3ASYSNIdGAzya LLL Si LusslesAyRAIN dzS1
femmes qui sont a risquR Q I @r2gardbhatteint ; pour chacune, donner la valeur de

cerisque.

- Que pouvezvous proposer sur le plan de la génétiqgue moléculaire pour estimer le

risque de maniére personnalisée chez ces femes

- Quel est le risque dsurvenue de la maladie chez les enfants du patief& &rive a

f QN3IS | Rdzf 6 SAK ¢ SNBAEHEETFAS AU NJ £ Sa NBadzZ Gl G
moléculaire.
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/] 2NNA IS RS t QSEFYSY Rdz 1

SUJET (@0 points ; chaque question est notée sur 5 points) :
COPIE SAUMON

Question 1

I 2YYSYy G GNY OSNJ £t Q2NAIAYS LINByidGrtS Si YSAz2

[1] 1. Tout polymorphisme distribué le long du chromosome permeet
déterminerf Q 2 NA =hialy & lalabaiéjSnction.

[B] H® [ Qdzii Mblymmarphisrie? gentroméRqettifidispensable
pourRS G SNIXNAYSNI f Q2 NhoBdisjoitioh SA 2 G Alj dzS RS f |
- NDJ ME Hétérozygotie
- NDJMII =Homozyygotie.

[1] o® [ QdziAf Aal A 2téfomBriQuixybit &t finkergratéldIK A & Y S
fonctiondescrossingoverssurvenantentre le centromereet letélomere.

Question2Y 5STFAYAUAZ2Y SO YSOFIYyAaYSa
uniparentale

[1] v dzQ | Ldtd& disbndeuniparentale?
[3] Citer et expliquer lemécanismeR QI LILI NR G A2y
[0,5] Conséquences possibles en patholdgienaine

[0,5] Donner un exemple de maladie génétique pouvant apparaitresaiia
R Q dejs&nieuniparentale

SUJET @0 points ; question 1 : 4 points ; question 2 : 6
points): COPIFERTE

Question 1

/I AGSNJ alya O2YYSydGFrANB n FNBHdzySyda 2dz 3N
RSO2dz@SNIS RQdzyS @I NAIFGA2Y RS &4SljdzSyO0S RQ!
Sy FI @SdzNJ RQdzyS Ydzi I G A2y polympiphismeé. f I YI £ RA

1 point par argument (au choix)

- nature mutation, position, nonsensmutation troncantes,S i O X

- conservation entreaspeces

- ségregation familale, caractere deovo

- absence chez légmoins

- tests fonctionnels en tous genres, test in vitrmodéle expérimental

67



Question2
+2A0A dzyS FlLYATES RIEya €1 1dzStfS LI} dzia A SdzNA
héréditaire. Cette maladie est monogénique, et son gene est localisé et identifié.

2@ 3 4OI 5-

I_z_l 2(5 | si;
1I 20 3* 4 6

- [2lvdzSt SadG €S Y2RS RQKSNBRAGS S LJ dza ONI
arguments en faveur de votanalyse.
| SNBRAGS ftASS | dz OKNRY2a2YS - 02dz NBOSaa.
garcons atteints, plusieurs générations, reliés par des filles
indemnes,descendance&le garconatteintsindemne

- [0,5] Citer une maladie obéissantace M@ K SNB RA (1 S ®
Duchenne de Boulogne, hémophilie, etc..

- [2] Au sein des générations Il et 1V, indiquez par leur code les femmes qui sont
L NRAaldzS RQI @2 A &) polzy chagunéyoshnyer la valeéu® ey 0 =
cerisque.

M3 :50% /1115 :25% /1V2:25% /1V4 :12,5% / IV5 : 0%

- [0,5] Que pouveasous proposer sur le plan de la génétique moléculaire pour
estimer le risque de maniére personnalisée chez ces ferffmes
recherchede mutation ou étude indirecte

- [1] Quel est le risque de survenue de la maladie chez les enfants du patient IV
o FNNRAZS t f QN3 SilétreRmdufifii SLIKNY S AN B @laft @IS dz
de génétiguemoléculaire.
0% / non.

68



Faculté de Méecine Paris Descartes DFGSM 2
UE3 Génétique
Examen du 20 décembre 2007

SUJET | : GENETIQUE GENERALE
COPIE SAUMON (10 pointshague question est notée sur 5

points):
Question 1

Comment tracer l'origine parentale et méiotique d'unen-disjonction ?

Question 2

Définition et mécanismes d'apparition il®isomies Uniparentales (DUP).

SUJET Il : CYTOGENETIQUE
_COPIE PARME (10 points : chaque guestion est notée sur 5 points) :

Question 1

Citer sans commentaire 5 des principales cardct®rii A lj dzS4 RS f Q! 5b YA G2 OK
hérédité.

Question 2

+2A0A dzyS TFILYAtEES Rbya €1 1jdzSttS dzy &sSdz Sy
R2YAY Il yiS 02yydzS LI dzNlLes deddparéh Sobtlidtsbdeialicery @ NA
autre membrede I I YAf £ S yQSad | GG§SAyYyd ®leyeBdest Snn | £ | RA
et un laboratoire francais pefaire la recherche denutation.

I | O 2
1 O

-Donnez 3 scénarios génétiques possibles pour expliquer siadtgion.
-En fonction de chacun de cssénarios, donnez ou estimez le risque de récidive de la
maladie pour un autre enfant decouple.

-Que pouvez/ous proposer sur le plan de la génétique moléculaire pour estimer ce
risquede maniére plus personnalis@e

- Quelestle risquede survenuede lamaladiedansladescendanceeft Q S yaffelnty (i
(I-3)?PeutA f S GNB Y2RATAS LPpréddddéned NBadz GF Ga RS
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N\

[ 2NNA IS RS f QSEFYSY Rdz H

SUJET | : GENETIQUE GENERALE
Question 1

5SUSNNAYSN f Q2WRAANAS| dzS-disiBaytayr [§] Sy Sy

[1]  1.Toutpolymorphismedistribuéle longduchromosomepermet de
déterminert Q2 NRA IA Yy S LJ disoycion.t S RS I y2vy

[8] 2.[ Qdzii A R R @ajfincrphisinecentromériqueest indispensablepour
déterminert Q2 NX 3 A y S lanGwdigjandtiindzS RS
-NDJ MI  =Hétérozygotie
-NDJMII  =Homozyygotie.

[11 3. Qdzi A R R gdiyindrphigmetélomériquedoit &tre interprété en
fonction des crossing over survenant entre le centroméreletélomere.

Question 2
5STAYAGAZ2Y S YSOFryAayvySa RQIFLILI NRGAZ2Y RQdzy.
Définition :
[1] 2chromosomeshomologuessontoriginairesR Q dm®me parent.
[1]  Notion de hétérodisomieNotionR Q A & 2 RMé&aahishies ®
[1] complémentationgamétique
[1] correction demonosomie

[1] correction detrisomie.

SUJET Il : CYTOGENETIQUE
Question 1

/ AGSNI) alya O2YYSyYydlIANS p RSa LINAYyOALIftSa OFN
son hérédité [5].

1 point par critére :

- Circulaire

- Petitetaille/16kb

- Ne code que pour (13)rotéines, toutes impliquées dans lehainerespiratoire

- Hétéroplasmie

- Héréditéematernelle

I NAGSNBa I 0O0S484a2ANBa dindahcas Bedgobmme 4S y (1 NB S dzE
points):

- Sans intron / code différent du code génomiqueJRF<hevauchants
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uestion 2
+2A0A dzyS FLYATES RFEya tF1jdzSttS dzy &aSdzZ Sy
Fdzi242YAljdzS R2YAYlFIyGS O2yydzS L}Rdz2NJ siNBE RQS
sontindemnesS G | dzOdzy | dzi NB YSY06 NB R@alallieestFl YA £ S
monogénique, le gene est connu et un laboratoire francais peut faire la recherche

de mutation.[5]

- Donnez 3 scénarios génétiques possibles pour expliquer cettesituation.
Mutation nouvelle (ou de novo) : 0,5 point Mosaique ggrminale - Pdint
5SFldzi RS LISYSGiNIyOS OKST f Qdzy RS& LI NBy\

- En fonction de chacun de ces scénarios, donnez ou estimez le risque de
récidive de la maladie pour un autre enfantahuple.
Mutation nouvelle (ou de novo) : risque faible (ou pas de risque,ammme
la population générale) : 0,5 point
Mosaique germinale : risque no chiffrable mageut étre élevé (entre 1 et
50%) :0,5point
5STldzi RS LISYSiGNIyOS OKSI f Qdzy RS& LI NBy

- Que pouvez/ous proposer sur le plan dedé&nétique moléculaire pour
estimer ce risque de maniéere plus personnalidée
Etude génétique directe / recherche de mutation : 0,5 point

- Quelestlerisquede survenuede la maladiedansla descendancele
t QS yatteinty(Ib3) ?
50 % : 1 point

t Q

¢
(@p])

- Peutils GNB Y2RAFAS LI N fSa KBodeAs0 I Ga
point.
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Faculté de Médecine Paris Descartes
DFGSM 2UE3 Génétique
Session de Septembre 2007

Premiere copie (10 points ; chaque guestion est notée sur 5
points):

Question 1

Décrivez les étapes importantes de la méiose

Question 2

Une étude des caryotypes est proposée a un couple a la suite de trois fausses
couches spontanées préces. Monsieur a un caryotype norméfladame a une
translocation robertsonienngl4;21)

Y-a-t-il unerelation possibleentre lesfaussescoucheset latranslocationmaternelle
I?

Si oui, pourquo?

Le couple peutl espérer avoir des enfants a caryotyp@armal ?

/| 2y RdzZAGS £ GSYANI f2NB RQdzyS 3INR&aaSaasS sgzf
RQF YSY2NNKSS®

lyatAf dzyS AYRAOFGAZ2Y £ FIFIANBS €S O NBE2Ge&LIS
Madame?
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Deuxieme copie (10 points : chaque guestion est notée sur 5

points):
Question 1

/I AGSNJ £ Sa I NBHBdzYSyGa ljdzhA @2dza az2yid dziAaf Sa
garcon atteint de myopathie de Duchenne de Boulogne, maladie récessive liée au
OKNRY242YS -3 Said O2yRdzOGNAROS oYdzil GA2Y
(mutationde nove e thdifion du gén®ystrophine.

Question 2
+2A0A fQFNDBNB 3ASYSEHf23AldzS RQdzyS FlLYAtES
YSAdZNEFAONRYIFi24S RS (G8LS wmX YIFIfFRAS Y2y?2
dominante. Les parents sont réputés indemnes, mais vaukes avez pas encore

examinés. Le géne est connu et accessible a une étude de génétique moléculaire au
laboratoire.

0

Donnez deux interprétations possibles au fait que les parents sont réputés indémnes
- Proposer unelémarche clinique et biologique pour trancher entre ces deux
hypothéses.

- Lerésultata-t-il unimpactsurle conseilgénétiquepour le couplell et [2?

- Le résultat a-il un impact sur le conseil génétique concernant la descendance des
enfants 112 etl3
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Corrigé de la session de Septembre 2007

Premiere copie (10 points ; chague guestion est notée sur 5
points):

Question 1

Décrivez les étapes importantes de la méiose

1 pt: DIVISION CELLULAIRE Ubi :
gonades
Quando : gamétogénese
vdz2Y2R2 Y nc ™n 3JFYsiSa £t Ho OKNRY2a;:
1 réplication / 2 divisions

1 pt: TRES LONGUE PROPHASE
Leptotene, zygotene, pachyténe, diplotene

3 pts: TROIS ETAPESSENTIELLES
Synapsis
- complexesynaptonémal
- nodules derecombinaison crossing ovépachytéene)
- 60 chiasmata=3000Mb
- fréquence Femmes Blommes téloméres-++
Disjonction (fuseau)

Question 2 [N. Morichon]

Une étude des caryotypes est proposée a un couple a la suite de trois fausses
couches spontanées précoces.
Monsieur a un caryotype normal,
Madamea une translocation robertsonienne (14 ;21)
- Il y-a-t-il une relation possible entre les faussasuches et ldranslocation
maternelle ?oui [1pt]
Sioui,pourquoi ¥l f aS3ANBIF A2y RS I GNIyaft20FGAa
trisomiques 14, monosomiques 1dt 21 ne sont pas viables [1 pt]
- Lecouplepeut-il espéreravoirdesenfantsa caryotypenormal? oui [1 pt]
-/ 2yRdZA UGS £t GSYAN) ft2NARA RQdzyS 3INRAaasSaasS S
RQ! Y Sy 2PNipides $rdiagnostic prénatal par étude chromosomique
descellules amniotiques [Jt]
- llyatAt dzyS AYRAOFGAZ2Y t FIFIANB S OFNeB2GeI
de Madame? oui, sespropresparentset sit Qdizsparentsestporteur les
freresS G & dzdzZNB  SérenfsB@t] INI YR A
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Deuxiemecopie (10 points : chague guestion est notée sur 5

points):
Question 1

/] AGSNJ £ Sa | NRdzySyida IljdzA @2dza az2yid dziAf Sa
garcon atteint de myogthie de Duchenne de Boulognaaladie récessive liéau
OKNRBRY2a2YS -3 Sai O2y RdzZOGNROS o6Ydzilh GA2y |
(mutation de novd R Qdzy' S Y dziDysirdp@ing. Rdz 38y S

- clinique (faiblesse musculaire/ etc..) pbint

- biologique, CPK élevées piint

- généalogiqugconductriceobligatoire/ autre fils ou frere atteint / ..)=1,5
points

- génétique moléculaire / mutation identifiee = 1 joint

Question 2

+2A0A fQFINBDNBE 3ISYySlIf23AljdzS RQdzyS FIYAfS
neurofibromatose de type 1, maladie monogéniqRQK SNBRAGS | dzi2 a
dominante. Les parents sont réputés indemnes, mais vous ne les avez pas encore
examinés. Le gene est connu et accessible a une étude de génétique moléculaire au
laboratoire.

' O
: m 3

1 2

- Donnez deuxnterprétations possibles au fait qles parents sont réputés
indemnes?

Expression faible (ou défaut de pénétrance) Vs mosaique germinale [1,5 pt]

z
2Y

- Proposer une démarche clinique et biologique pour trancher entre ces deux
hypothéses.

Examen clinique (etadio) + recherche de mutation chées enfants puis tests

des deuxparents [1,5 pt]

- Le résultat &-il un impact sur le conseil génétique pour le couple 11 et 12 ?
Oui ; si mosaique germinale : risque inchiffrable ; alors que si expression faible
: risques de 50 % [pt]

- Le résultat a-il un impact sur le conseil génétique concernant
descendance des enfants 112 et2I3
Non : risque de 50 % quel que soit le cas [1 pt]
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Faculté de Médecine Paris Descartes DFGSM 2
UE3 Génétique
Examen du Mardi 19 Décembre 2006

Sujet 1 (10 points)
Question 1

Comparez Ovogenése et Spermatogenese.

Question 2

Indications du diagnostic prénatal des anomalies chromosomiques

Sujet 2 (1(@oints)
Question 1

Citer sans commentaire 5 principales caractéristiques des mutations par expansions
instables de triplets nucléotidiques (pensez, par exemple, a la maladie de Huntington).

Question 2

+2A0A €t QFNDNB 3ISYSIt23anl dzS SRFdzyS a¥F lantit Sk (RIS
maladie métabolique autosomique récessive. Cette maladie est monogénique ; le géene

est connu et la fréquence des hétérozygotes dans la population générale est de 1/50.

| O

1 2

1 4 S

?

Quelestlerisquequele coupleformédel-1 et F2 aitun autreenfantatteint ?
Quelestlerisquequelaa dzdiMJdesenfantsatteints,quiestindemne, soit
hétérozygote?
vdzSt Sad €S NRaldzS 1jdzQSt €S FAG d@ys) Sy Fl yid |
qui ne lui est pagpparenté?
- Quepouvezvousproposersurle plangénétiquepour estimercerisque de maniere
plus personnalisé@
- Cerisqueet votre attitude seraientils modifiéssice couple(ll-4 et II-5)était
apparente?
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/| 2NNA IS RS € Q1S BdcemBrg 2086dz a | |

Sujet 1 (10 points) :

Question 1

Comparer ovogeneése et spermatogenése

OVOGENESE

SPERMATOGENES
E

Initiation

Unique
vie embryonnaire

Continue puberté

Pool de cellules Limité llimité
Transcription et Tousles chromosomes Tous les
recombinaison chromosomes sauf
les
chromosomes
sexuels

Différentiation

Début de méiose [phase diploide]

Fin de méiose
[phase haploide]

Progression

Stop M
Reprise dans un petit nombre de cellules au
Y2YSyid RS f Q@iduitfioh (G A 2y

[e|

Meiose et
gamatogenese
sont continues

hormonale.

Stop Ml

Reprise suite a la fécondation
Gameéte Un seul ovule par cycle menstruel Quatre

spermatides. 100

Durée 1050 années 60-65 jours
Divisions 23 30+23/année+6
Conséquences Aneuploidies Maladies géniques
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Question 2

Indications du diagnostic prénatal des anomalies chromosomiques

1.- Agematernel
- LYyTtdzSyOS RS f QN3IS YI m&oNdieSt &adzNJ £ Sa vy

2.- AntécédentR QI y 2 ahtofdsdnique
- Risque de récurrence de la Trisomie 21 chez les femmesgpane
mosaicisme germinal aomatique.

3- [/ 2dzLJX S R2y(d f Qdzy RSa awahyi€omgsoniqué& & G L2 NI -
- wAaljdzS RS YIfaSaANBIAFIGA2Y Rapizy S (NI yaft :
FTNBIljdzSyidS Go6mo Twmnréciroggez RQdzyS G NI yat 20l
-ly2YFEAS RS NBO&¥onAYyl Adazy RQdzyS

4- { A3y Sa édhaytaphigied
- Malformationisolée,
- Malformationsmultiples,
- Retard de Croissance Utero,
- Anomalies de volume du liquidenniotique.

5- { A3y Sa bibldgigued JS f ) ) ) o )
-/ FfOdzZ RS NRAaldzS GSyIl yidosagdlJiS RS f QN:
facteurssériques.

Sujet 2 (10 points ; chaque question est notée sur 5 points) :
Question 1

Citer sans commentaire 5 principalesractéristiques des mutations par
expansions instables de triplets nucléotidiques (pensez, par exemple, a la maladie
de Huntington).

Effet de seuil : point

Corrélation génotypel,JK Sy 2 1 8 LIS k NBtFGA2Yy SYyGNB G A
etexpression NBf I GA2Y SYadNB GFAffS Point N _

Instabilité mei6tique / anticipation/ aggravation: 1point
- 9FFSG LINByGrt k tQAyadl oXpomiiS RSLISYR R

- Autre « au choix » (instabilité mitotique / tripletxodants ounon
K Fft8fS& y2NXIdzE LI2f&Y2NLIKSa Kk R2YAYIlY
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Question 2

+2A0A € QF NDNB 3 Slg GahstljiielRdafantR bz § SFY ¥4 £ RQdzy S
maladie métabolique autosomique récessive. Cette maladie est monogénique ; le géne
est connu et la fréquence des hétérozygotes dans la population générale est de 1/50.

| O

1 2

i 4 |57

Quel est le risque que le couple formé ek ét F2 ait un autre enfanatteint ?
01/4 ou 25 % : 1 point

Quelestlerisquequelaa dzdiMJdesenfantsatteints,quiest indemne, soit
hétérozygote?

0 2/3: 1point

vdzSt Sad f &itudknialitdrsint §i e K mari® avechomme (115)
gui ne lui est pas apparent
0 2/3 x1/50 x 1/4 = 1/300 : 1 point

Que pouvezvous proposer sur le plan génétique pour estirerisque de
maniére plus personnalisée

o Etude de génétique molédaire / étude de génétique directe /
identification des mutations chez les cas index / recherche des alléles
mutants chez W4 / recherche des alleles mutants fréquents dans la
population chez H5 : 1point

Cerisqueet votre attitude seraientils modifiéssice couple(ll-4 et 11-5)était
apparent®

o Oui/ recherche de la mutation de la famille chezdenjoint apparenté: 1
point.
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Faculté de Médecine Paris Descartes
Année20162017 - 1°®session
DFGSM2 TRONC COMMUN UE3 « génétg@mbolisme » SUJET
DEMETABOLISME
Epreuve du 12 décembre 2016

40 Questions (Q1 a Q40)
Questions a Choix UNIQUE : 1 seule bonne réponse par question

ATTENTIONt: 2 dzZNJ OK I ljdzS 1jdzSadAz2y s @2dza yS RS@ST 02 O0OKSNJ
pour certaines questions la réponse acher est la SEULE REPOERECTF I A & LJ2 dzNJ R QI dzil NX
guestions, la réponse a cocher est la SEULE REPBAISESECeci est précisé pour chaque

guestion avant la présentation des 4 propositions.

Q1 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a- La dégradationirréversible permet de séparer le squelette carboné de la
fonction amine

b-[ I RSANIRIFIGA2Y ANNBOSNBERAOES LISNX¥SO RS 7T2d
du squelettecarboné
[ I RSANIRIFIGAZ2Y ANNBOSNEAOGES O2yRdzA G t €I
systéme nerveux centrdl, QF YY 2y A O

d [ GNIyYyalr YAyl GA2yibrd A6SE§NBE RS fQFYY2YALFO

Q2 : Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a Latyrosine est un acide amimélispensable
b- La tyrosine est un acide aminé exclusivenmibformateur
¢ Les catécholamineferivent de layrosine
d- La tyrosine est précurseur dedarotonine

Q3 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

Il existe une transaminase spécifique pour chaque aaidieé

Les transaminases utilisent toutes le méme cofacteubidane

¢ LesiNI yal YAyl aSa dziAtAasSyid G2da+Sa €S YsvYS |
cétoglutarique

d 9ffSa R2yySylglutaigagda Sa RS f QF OARS

TR

Q4 : Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a La cystéine est un acide amimélispensable
b-[ QK2 Y208 &l Ay dzNR Sénd I indthionierlispanSablg G A lj dzS=  NJ
c— [ QK2 Y 2 Oeau)\ydzNJ\ S YIfl md|$en§1@Q/$uA j dzS = NBYR
- [ QF OARS 3t dzil YAljdzZS SiG f FindBfedgable Ay S a2y i R
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Q5 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a [ QF OA RS |&pétukstudres f@aded, cofacteurs impliqués dans le
transport et le transfert de radicauronocarbonés

b- Le phosphate de pyridoxal, synthétisé a partir de la vitamine B6, est entre autre
le cofacteur des réactions deansamination

c- Les folates ont un rélessentiel dans lsynthése des bases puriques et
pyrimidiques; a ce titre ils ont un rble essentiel dans la prévention des défauts
de fermeture du tube neural

d- La forme active de la vitamine B12esQK&@ RNRE2 026 f | YAYy S o

Q6: Quelle est la seul@roposition JUSTE
a [ S 0el0ftS RS fQdz2NBS Said NBtAS | dz 0ot S
fumarique

pul
w»

b- Lesg1 8YS& Rdz O& OtbufescRdPlasmueNBs S a2y i
c [ QdzZNBS Sai adeyiuKSUAASS torgdheNIIANI RS f QI YY?2
d [ QdzNB S S & (i padirdy dydeQi&rabs SS L

Q7 : Quelle est la seule proposition FAUSSE

a/ QSald tS RSTFAOAU RS fcétonigussidstacidPamiBes a S
ramifiés qui est responsable deléucinose

b- La déshydrogénase des acides aminés ramifiés catalggedaboxylation
2E@RI (A GBS -c&Sifjued deshaBidesiaminégsnifiés

c [ RS&KeRNER IS étoniGuesRiSsacidesamiRES eamifiés est
composée de 3 enzymes etdfacteurs

d- La déshydrogénase des acides aminés ramifiés catalgeedaboxylation
2E@RI A @S-céboBiqué delivanide B leticirseule

¢
w»
Q)¢

Q8 : Quelle est la seule proposition FAUSSE

a Lt SEA&GS RSdzE @2AS8&8 LINAYyOALltS&a RS RSG2E
RS f QdzZNBS KSLI GAlirde8le.SG f QF YY2yA23Sys§as

b- LesRSdzE | i2YS&8 RQIT 23848 a2yid AyO2NLR2ZNB& RI
YSOIYyAAdYS LINBOA&S S LINBYASNI d2dza F2NXS R
RQI AL} NIF S

[ S FT2AS Sail ¢S aSdzAg 2NAlFySued LI 6f S RS (NI

d [ S& RSTAOA (& sePposeant@ikcsiventent en(pdrbiddodatale.
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Q9 : Parmi les propositions-cessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a La synthese des nucléotides puriques peut se faire par récupération des bases ou

nucléosides préformés et/ou par synthéde novoa partir de molécules simples
(glutamine, glycine, aspartate, C@@myl-tétrahydrofolate)

b- Lasynthésede novodes purines et les voies de récupération des bases
purigues utilisent le phosphoribosylpyrophosph@éRRPP)

¢ Les voies de synthéste novodesLJdzZNRA y S& 02y az2YYSyid Y2Aya RC

voies de récupérationorrespondantes
¢ / KST fQK2YYSs fSa @2ASa RS RSANIRFGA

2y RS

O2yBSNESY(d OSNE dzyuridlP RdzA G dzy Aljdz§ Y € QF OAR

Q10 : Parmi les propositions-dessous, indiquer cellgui est FAUSSE

a [ QF OARS dzNAljdzS Said L)Sdz az2ftdzof Sz Af LiISdzi |

liquides synoviaux, provoquant une arthrite aiggeutte)

b- La synthésele novoRS & LJdzNAYy S&a Fl AU f Q20283 RQdzyS N

et nucléosidepuriques

¢c[S D¢t AYKAOS fIF aedyiksasS RS fQ!at ¢t

du GMP a partirdé QL a't

LJF NI

d Lasynthésele novoRSa LB NAYARAYSa FTILAG fQ202S4 RQ

(activation et inhibition) par les nucléotidpgrimidiques

Q11 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a Le déficit complet en hypoxanthine phosphoribosyltransférase (HRRIE de
récupération des bases puriques) entraine inyperuricémie
b- Le déficit complet en adéninghosphoribosyltransférase (APRTvoie de

NEOdZLISNY A2y RSE o0l aR@AK AUBNIENIEADYVRSY (i NI Ay

¢ Le déficit complet en hypoxanthine phosphoribosyltransférase (HPRT) est
responsable de la maladie de Lesd¢yhan qui associe une hyperuricémie et des
troubles neure comportementauxséveres

d [ QFff 2LIJdz2NRA Yy 2§ Sad dzy AYKAOAGSdzZNI RS

f QF RS

LISNYSGGFYd FAYEA RS yhalade defldsehShea et damteNA OS Y A S

goutte

Q12 : Parmi les propositions-dessous, indjuer celle qui est FAUSSE
a Le déficit complet en adéniRghosphoribosyltransférase (APRT) provoque la
production de 2,&ihydroxyadénine (2;®HA), un métabolite absenbrmalement
b- Le déficit complet en adénine phosphoribosyltransférase peut étre traité par un
inhibiteur de la xanthine oxydase (allopurinol éebuxostat) diminuant ainsi la
production de2,8-DHA
¢ Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui provoqudittiésses
rénales
d Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui peut précipiter sous
forme de cristaux dans les liquides synoviaux, provoquant une arthrite aigtie (goutte)
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Q13 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE
a- Ledéficit en adénosine désaminase (ADA) entraine un déséquilibre de synthese
des désoxynucléotides a adénine (diminution) et a guanine (augmentation)
NB a LJ2 ¥ & | lpripldpéRi€ dzy S
b- La ribonucléosideiphosphate réductase catalyse la synthese des
désoxyribongléotidesdiphosphate a partir desbonucléotidesdiphosphate
c- Le déficit en adénosine désaminase (ADA) entraine une surproduction de
désoxyATP (dATP) au niveau des lymphocytes bloquant la synthése des
désoxyribonucléotides par inhibition deridonucléosidediphosphateréductase
d- LeRSTAOAG Sy FTRSY2aAyS RSalYAylFrasS 6!510 )
SYGaNB tSa Lk2tfa RS ydzO0f S20ARS& RIya fQAYY
YSRAOFIYSY(l AYYdzy2adzLJLINS&aSdzNJ XJ RGF GAORS&t Y@
déshydrogénase), indiqué dans la prévention des rejets de greffe rénale, cardiaque
ou hépatique

Q14 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a Lasynthese de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylate synédsase,

dzy S SGF LIS RQdzy OeOf S |jdzh redudtase A y G4 SNIBSYy ANJI |
b- Le 5-fluorouracile (5FU) est un inhibiteur de la thymidylate synthase qui est

utilisé dans le traitement de certaimsincers

¢ Le méthotrexate est un inhibiteur de la dihydrofolataductase utilisé dans le

traitement de leucémies. A dose faible il est indiqgué comme immunosuppresseur

dans le traitement de la polyarthritdhumatoide

d- La caféine (1,3;%iméthylxanthine) est un analogue de pyrimidines utilisé dans

le traitement des apées chez le nouveané prématuré

Q15 : Quelle voie métabolique permet de lutter contre le stress oxydant (1 seule
réponse EXACTE)

a Laglycolyse

b- Lalipolyse

¢ Laglycogénolyse

d- Lavoie des pentoseghosphates

Q16 : Quelle est la proposition EXACTE ?
a- Tousles oxydants sont des radicaux libres

b-[ QSldz 2E&83SyS$SS Said dzy NIRAOFE tA0NEB
c [ Q8 dz 2E&3SWRS ILXdBAS OReSupsoddej dz8 f QF YA 2Y
d Le radical hydroxyl a une defiA S LJ dzd O 2 supsiogydelj dzS  QF yA 2y

Q17 : Quelle est la proposition EXACTE ?
a Larespiration mitochondriale génere des radicdimxes
b- Laglutathion peroxydase a pour substrat le radioatiroxyl
c Lacatalase a pour substratQ2 E& 35y S
d- Le NO est un radical libre
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vMy Y 5Fya OSNIIFIAYy&a Y2Rs8f SallyyYiARIEERT yiilz ORDYA
f AL2OljdzS SG RQlIOSGeéet OFNYAGAYS FdAYSyasS I f
inefficace. Cette observation indique que (1 seule réponse EXACTE) :
a- |l faut combiner deux puissants antioxydants pour avoir un effet sur la longévité
b- [ QEO®S8/ 2! 3ISYSNB LI NIt QlFOStGetft OFrNYAUGUAYS Sai
f QF OARS f A LJ Olj dzS
¢ [QSTFTSG FydA2E@RIY G RS f oritdHomiGe f A L2 Olj dz8 R
d [ QSTFFSU YyuA2EeRIYyu RS QI OARS fALROljdzS R
endoplasmique

vMp Y vdzlSStEES @2AS YSOlFo2fAljdzS Sad AYyRdzZAGS | dz
EXACTE
a- La néoglucogenese
b- Le cycle de Krebs
Laglycolyse
d- Le métabolisme des xénobiotiques

Q

Q20 : une seule proposition FAUSSE

A propos des transporteurs GLUT :
a GLUT3 a un faible Km pour le glucose et assure un captage optimal du glucose
méme pour des valeurs faibles deglgcémie,
b GLUT?2 est le transporteur de glucose des celluldsidu
¢ [ QS E LINSGLETR 2 & membrane plasmique est réguléé park y a dzf A y' S
d GLUT 4 est le transporteur de glucose des adipocytes et des cellules musculaires
du musclesquelettique.

Q21 : une seule proposition EXACTE
La glucosephosphatase
a) Participea la néoglucogenése hépatique, rénalentestinale,
b) Hydrolysdes liaisons glycosidiquésl,6 des pointsle branchement de la
moléculede glycogene,
c) Convertitle glucose ghosphate en glucosephosphate,
d) Catalysda derniere étape de la glycogénolyse dansilescle.

Q22 : une seule proposition FAUSSE
A proposde Iavglxcog,énogenése — 5 A A 5 A
a [ QF RRQWA2WBaARdz 3f dzO2asS t dzyS Y2t S0Odz S
équivalents ATP a partir djlucose,
b) Laglycogene synthase a comme substrat le gludegbosphate,

puf
N>
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c) Aucours de la glycogénogenése, le glucogd6sphate est converti en glucose
1- phosphate pate phosphoglucomutase
d Ladf 80238y S aeyiKlFasS Samétabbligeyi eyS 0O0tS RS C

Q23 : une seule proposition FAUSSE
A propos de la glycogénolyse :
a) Laglycogénolyse fournit immédiatement 3 ATP pour un résidu glucose libéré et
oxydé en pyruvate si cehgi était engagé dans une liaison glycosidigtie4,
b) Ladf @ 0238y S LIK2aLIK2NE fglycddgenolgse, i t QSy T eyvysS Of S
c) La phosphorylas&inase (Ph Kinasghosphoryle la glycogerghosphorylase,
d) Lesglycogene phosphorylases musculaires et hépatiques sont activées par le
glucagon.

Q24 : une seule proposition FAUSSE
A propos de IaAegcogénonse et de la glycogépe phosphorylase musculaire o
a Danst S Ydza Of S Sy [OUAQGAUSZ f QF RNBYIIfAYS Si
AYGNI OSt fdzt  ANB O2y RdzA & Sykidase, f QF OGADI GAZ2Y
b) Laphosphorylase kinase phosphoryle et active la glycogésphorylase,
¢) Dansle muscle au repos, la glycogéne phospfese est généralement sous une
forme inactive qui peut étre régulédlostériquement,
d Danst S Ydza Ot S | dz NBLI2az fQldzZAYSydldAaz2y Rdz N
f QAYKAOAGA 2 ghoRorylase. 3t 20238y S

Q25 : une seule proposition FAUSSE
A propos de IzméoglucogenéseA: A A 3 A A A
a Lay$23f dzO23Sys§asS | tASdz géleya €S F2ASx2 €S N
b) Lanéoglucogenése contribue au maintien dglgcémie,
) Toutest Sa Sl LIS&a RS tF ysS23ftdz023Sys§asS t LI NI
cytosol,
d) Lanéoglucogenése peut étre effectuée a partir de lactate eglgeérol.

Q26 : une seule proposition FAUSSE
A propos de la g[ycolyse: i o o
a) ladf eo2féeas T2dMN¥PRH) RS Q! ¢t S0 Rdz
b) Laglycolyse fournit 2 ATP par molécule de glucose oxyg#/eivate,
c) Lesréactions 1,3 A a LIK 2 3 { $HOPNblycSdieet phosphoénolpyruvate
pyruvate permettent de récupérerde Q! ¢t 2

d Lat CYm SaiG € QSlyedlygseyS Of S RS €|
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Q27 : une seule proposition FAUSSE
La phosphofructokinasg (PFK1) et sa régulation.
a) LaPFK1 catalyse la transphosphorylation du fructo4gd6 2 a LK § S SiG RS Q!

fructose 1,6bisphosphate eADP.
b) La PFK1 est inhibée par son produit, le fructheisphosphate.
o[l tCYm Said NB3IdAZ SS RS Floe2y Itf2aiSNRI dzS
R2y O Y2Rdzf SS LJ NJ fc&@eli & SYSNHSGAldzS RS {1
d) Le fructose 2isphosphate est un activateur allostérique déRK1.

Q28 : une seule proposition FAUSSE
4 a 5 heures apreés le dernier repas commence la périodeglsirptive au cours de
laquelle a3 £ dzOF 32y SYAS | dzaAYdhwynieS SG f QAyadzZ AySYAS
Compte tenu de ce que vous savez sur la régulaticouét terme du métabolisme des
glucides par le glucagon dans le foie, retrouvez la seule propoBiibISSE.

a) Le glucagon en se fixant a ses réceptecosduit a la phosphorylation et
fQAY I OGA@IGA2Yy RS tF 3feO2syrdhgtiSé. ady Kl as v
b) Le glucagon en se fixant a ses récepteurs conduit a la phosphorylation et
f QF OQUA QDI (A2 y RS fcktte dgknhdra pispHe®|é dlyaogend A y | &4 S
LIK2ALIK2NBEFAaS SO fdodraddi A @S Y S 3fe0238yS
o [ [ OKdziS RS fQAyadz AyS S tQlFdzaAYSydal adazy
bifonctionnelle en fructoséisphosphatas® (FBPase2), ce qui conduit a une
diminution du F2,8° et donc au ralerdsement de la PFK1 et du flyiycolytique
d [ | OKdziS RS fQAyadzZz AyS S € QlFdzAYSyal GdAazy
bifonctionnelle en FBPasel, ce qui conduit a une diminution dufF2f6donc a
f QF OGAGI GA2Y Rreogludoged@set  aSu SiG RS €I

Q29: une seule proposition FAUSSE
l dz O2dz2NAE RS f QA &aOK KSY
LINE RdzOG A2y RS fI Odl 0
augmentation est expliquée
a) Parune augmentatiordu rapportAMP/ATP,
b) Pardzy S alAYdz I A2y RS fQIO0AGAGTRNIRE I t CYi
0 Pardzy STFTFSG RS tQlatyY ljdA LK2aALK2NER{S f Q!
augmente ainsile F28 A a4 LIK2 A LK S S R2y CPFKIQI OUADAGS

d) Parune diminution du rapport NADH/NATyui favorise la réaction pyruvatey
lactate catalysée par laDH.

F NRAIF|jdzSE dzyS | dzZ3YSy

G 20aSNIWSS | dz YyADBSI ¢

¢ O

S

U)>>*
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Q30 : une seule proposition FAUSSE

5lya tS RAIFIO6SUS RS &L m3I fQKeLISNHf @8OSYAS o
a Pardzy S RAYAydziAz2zy RS I aeyidK®andéa§li RS I

b) Parune altération du fonctionnement de la glucokinase des cellules béta du
pancréas,

c) Parune stimulation de la néoglucogenésépatique,

d) Parune diminution du captage de glucose par le muscle squelettique et le tissu
adipeux par le&LUT.

Q31 : une seule proposition FAUSSE
La maladie de Von Gierke (glycogénose de type 1) :
a) Estcausée par des mutations du géne codant la gluégseosphatase,
b) Setraduit par des hypoglycémies séveéres a distanceeless,
c) Setraduit habituellement par unéyperlactacidémie,
d) Setraduit par une diminution du stockage de glycogene péoike

Q32 :Quelle est Isseule proposition EXACTE ?
a Lavoie des Pentos@&hosphates est une source NADPH
b- La glycolyse produit dNADPH
¢ Le NAD est essentiel & Iapogenese
o [ QSyT &YSsS YItAljdzS yS LINE F2hHNEBPHLI &

P
(0p))

Q33 :Quelle est lsseule proposition EXACTE ?
a- La leptine est produite par les adipocytes
b-[F ftSLIWAYS Sad RQ2NAIAYS KSLI GAldzS
c- La leptine active la prisdimentaire
d [+ ftSLAYS yQSancep®BrO2 yy dzS LI NJ | dzOdzy

Q34 :Quelle est lsseule proposition EXACTE ?
a [ Ql @pAicarboxylase catalysesinthése de malonyCoA a partir de
f QI QAT & f
b- Le malonyCoA est un produit de gycolyse
¢ Le malonyCoA est un produit de la voie des PentoBassphates
d [ I GNI yaT2 NY-Cdhker2naloBMA dére@Sd 12 € t
e [ QI dcgAicarboxylase eattivée par un taux élevé galmitoy-CoA

Q35 :Quelle est lsseule proposition EXACTE ?
a- La CPT2 est associée a la membrane mitochondriale externe
b- La CPT1 est associée a la membrane mitochondriale interne
¢ La Roxydation du palmitate génére acét@loAFADH2 et NADHH'
d- LesacytOF Ny AlAySa azyil aeyiKS(iAaSaPRlya
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Q36 : (Une seule proposition FAUSSRuelles maladies métaboliques sont souvent
évoquées sur un bilan de biochimie générale altéré ?
a- DéficitduOe Of S RS f QdzNBS
b - Acidurie organique héréditaire
c-! OARdAzZNAS 2NHI yAljdzS RQ2NAIAYS (2EAI dzS
d- Leucinose

Q37 : (Une seule proposition FAUSSBUels types de traitements peuvent étre

STTFAOI OSa adzNJ dzyS Yl f I RAS RQAYG2EAOIFGAZ2Y YSi
a Régimdliététique

b- LYKAOAGAZ2Y RQdzyS SOl LIS YSvwieo2f AljdzS Sy | Y2y
c- LYKAOAGAZ2Y RQdzyS SOl LIS YSiGlo2tAljdzS Sy I @I f
d- Inhibition de deux étapes métaboliques en amont dans la méme voie

Q38 : (Une seule proposition FAUSSRBuelsdosages de la biochimie métabolique
spécialisés sont demandés en urgence ?

a- Acides aminéplasmatiques

b- Pentoses phosphataginaires

¢ Acylcarnitines plasmatiques

d- Acides organiquesrinaires

Q39 : (Une seule proposition FAUSSBUuelle proposition esfausse concernant les
maladies métaboliques :
a- La multiplication cellulaire nécessite une mitochondhnitacte
b-[ QAYG2EAOFGA2Y | dz LI NI OSi(l Y2 hérédiBiea SYot S t
c- Les maladies métaboliques héréditaires dérivent parfois de la plerfenction
RQSyiT evySa &dzaNBdancdhd YSSa Rl ya f Sa
d- Une accumulation de-Bydroxyglutarate dans le plasma peut évoquer la présence
RQdzy Ol yOSNJ

Q40 : (Une seule proposition VRAHR) dzSf R2al 3S 0A2O0KA YAl dzS LISNI S
diagnostic vers des maladienétaboliques héréditaires a traiter en urgence ?

a- Créatininémie

b- Ammoniémie

c- Natrémie

d- Lactatémie
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CorrigéEpreuve du 12 décembre 2016

40 Questions (Q1 a Q40)
Questions a Choix UNIQUE : 1 seule bonne réponse par question

ATTENTIONt: 2 dzNJ OK I lj dz§8 ljdzSaiA2ys @2dza yS RS@ST 02 OKSNJ
pour certaines questions la réponse a cocher est la SEULE REESNSHEF I A & LJ2 dzNJ R QI dzii NX
questions, la réponse a cocher est la SEULE REPBAISESFCeci est précisé powhaque

guestion avant la présentation des 4 propositions.

Q1 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a La dégradation irréversible permet de séparer le squelette carboné de la
fonction amine

b-[F RSANIRFEGA2Y ANNBOISNEAGIOR NBSNMSiIIYSRSE 1A o
du squelettecarboné

cc [} RSAINIRIFIGA2Y ANNBOSNEAOGES O2yRdzA G t f I
systéme nerveux centrdl, Q1 YY 2y Al O

d[F GNIYyalYAYlFIOGA2YIibrEeAdSNBE RS QI YY2YALIO

Q2 : Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a- Latyrosine est un acide amirigdispensable
b- La tyrosine est un acide aminé exclusivenmtoformateur
c- Les catécholamines dérivent de tgrosine
d- La tyrosine est précurseur dedarotonine

Q3 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?
a |l existe undransaminase spécifique pour chaque acaeiné
b- Les transaminases utilisent toutes le méme cofacteur biatine
c [ Sa GNY¥yalYAylaSa dziAfAaSyd d2dziSa €S YsyY
cétoglutarique
d 9ffSa R2yySylglutaigesd Sa RS f QF OARS

Q4 :Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a La cystéine est un acide amimélispensable
b- [ QK2Y20@a Ay dzNRASS YI f I RArlispa8apl8 i Alj dzSZ NBYR
c [ QK2Y20@2&aGAYdzNASS YI | RndSperd&¥SG Al dzSE NBYR
d [ QF OARS 3f ghiamiieishntzes aSides dminésispensables
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Q5 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a [ QFr OARS F2ftAljdzS Sad S LINBOdzZNESdzZNJ RSa F2f
transport et le transfert de radicauronocarbonés

b- Le phosphate de pidoxal, synthétisé a partir de la vitamine B6, est entre autre le
cofacteur des réactions deansamination

¢ Les folates ont un réle essentiel dans la synthése des bases puriques et
pyrimidiques; a ce titre ils ont un r6le essentiel dans la prévention digfauts de
fermeture du tube neural

d- La forme active de la vitamine B12 d&stQK @ RNRE2 020l f I YAY So®

Q6: Quelle est la seule proposition JUSTE
a [ S O0eO0fS RS fQdaNBS Said NBtAS | dz O8O0t S RS
fumarique
b- Les enzymes du cycle teQ dzN\Et(ﬁJtesacquﬁlasmlques
c [ QdzZNBS Said aeyiukKksiAaass Lorg.dhelSIJJ)\ NJ RS f QlFYY?2
AN Rd e

d [ QdzNBS Sai adaeyiKSHaba SS t LJ NI Oe Of S

Q7 : Quelle est la seule proposition FAUSSE

a/ QSad tS RSTAOAG RS hicétoniudsidéstaBtddPamifés &S RS A
ramifiés qui est responsable deléacinose

b- La déshydrogénase des acides aminés ramifiés catalyse la décarboxylation
2E@RI (A GBS -c&Sijued déshabidesiamingsnifiés
[ I RS &K®&RNER 3 S yeétoniGuesRi€siideb ainBsSainifiés est
composée de 3 enzymes etbfacteurs

d- La déshydrogénase des acides aminés ramifiés catalyse la décarboxylation
2E&RI (A JS -c&Mique térvark de$ leticinseule

Q8 : Quelle est la seule proposition FAUSSE

a llexistetRSdzE @2AS&8 LINAYOALI £t S& RS RSG2EAOI GA 2,
f QdzNBS KSLI Al dzSén&di tQrYY2yA23SYS$ §as

b-[ $& RSdzE | G2YSa RQlIT208a az2yid AyO2NLRNBa
YSOIYA&AYS LINBOA&S €S LINBYASNkfartheiza T2 NXS R
RQIFALI NIFGSo

[ S F2AS SadG €S aSdz 2NBlIySued LI o6fS RS (NI
-[ S& RSTAOAGA Rdz O020ftS RS fQdz2NBS 4SS LINBAaASY
néonatale.
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Q9 : Parmi les propositions-cessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a La synthese des nucléotides puriques peut se faire par récupération des bases ou
nucléosides préformés et/ou par synthéde novoa partir de molécules simples
(glutamine, glycine, aspartate, C@@&myl-tétrahydrofolate)

b Lasynthesede novodes purines etes voies de récupération des bases puriques

utilisent le phosphoribosylpyrophosphateRPP)

¢ Lesvoiesde synthéste novoRS & LIJzZNAYy Sa 02y az2yYYSyid Y2Aya

voies de récupératiortorrespondantes

¢ / KST fQK2YYSs fSa @2 A GowmpoSpumiBea NI RIF 1A 2y R

O2y @SNHSY (G @SNABR dzyuridiNB RdzA G dzy AljdzS Y f QF OAR

Q10 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a [ QF OARS dzNAljdzS Said LISdz a2tdzof Sz Af LISz
liquides synoviaux, provoquanne arthrite aigiiggoutte)

b- Lasynthésele novoR Sa LJdzNA y S & Fdulation pardes mu@édtiles BtQ dzy' S NI
nucléosidegpuriques
¢c[S D¢t AYKAOS I aeyikKsasS RS fQ!at +t LI NJ
du GMP a partirdé QL a't
d La synthésele novoRS& LI NAYARAYSa FILAG fQ202SiG RC
(activation et inhibition) par les nucléotidegrimidiques

Q11 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a Le déficit complet en hypoxanthinphosphoribosyltransférase (HPRTvoie de
récupération des bases puriques) entraine tnyperuricémie
b Le déficit complet en adénine phosphoribosyltransférase (APR/Die de
NEOdzLISN} G A2y RSa o0l aRBAKAIBIRIZNISAIY NV RSY (I NI A Y
¢ Le déficit completen hypoxanthine phosphoribosyltransférase (HPRT) est
responsable de la maladie de Ledd¢yhan qui associe une hyperuricémie et des
troubles neure comportementauxséveres
[ QFff2LI2NRYy2f Sald dzy AYKAOAGSdZNI RS f QFRS
LISNXYSGGEFYG FAyaiA RS yRdadé de AasdNydart eQdméh OS YA S
la goutte

Q12 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a Le déficit comfet en adéninephosphoribosyltransférase (APRT) provoque la
production de 2,&ihydroxyadénine (2;®HA), un métabolite absent
normalement

b- Le déficit complet en adénine phosphoribosyltransférase peut étre traité par un

inhibiteur de la xanthine oxydase I@urinol ou febuxostat) diminuant ainsi la

production de2,8-DHA

¢ Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui provoque des lithiases

rénales

d Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui peut précipiter sous

forme de cristaux dans lediquides synoviaux, provoquant une arthrite aigle
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(goutte)

Q13 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a- Le déficit en adénosine désaminase (ADA) entraine un déséquilibre de synthese

des désoxynucléotides a adénine (diminution) €t guanine (augmentation)

NB & LJ2 v & | [§nipBopdRi@ dzy” S
b- La ribonucléosidgliphosphate réductase catalyse la synthése des
désoxyribonucléotidesliphosphate a partir desbonucléotidesdiphosphate
c- Le déficit en adénosine désaminase (ADA) entraine sumgroduction de
désoxyATP (dATP) au niveau des lymphocytes bloquant la synthése des
désoxyribonucléotides par inhibition de la ribonucléositiphosphateréductase
d- LeRSTAOAG Sy I RSy2aiyS RSalYAYylLasS o!5!0
entre les poolsRS y dzOt S2G4ARSa RIya fQAYYdzyAdS OS |
YSRAOFIYSY(l AYYdzy2adzZLILINS&aaSdzNJ Y fQlF OARS Y@
déshydrogénase), indiqué dans la prévention des rejets de greffe rénale, cardiaque ou
hépatique

Q14 : Parmi lepropositions ctdessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a Lasynthese de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylate synthase, est
dzy S SGF LIS RQdzy Oe Of S |jdzhA redudtase Ay G SNIBSyYy A NJ
b- Le5-fluorouracile (5FU) est un inhibiteur de la thymidylate synthase qui est utilisé
dans le traitement de certairsancers
¢ Le méthotrexate est un inhibiteur de la dihydrofolate réductase utilisé dans le
traitement de leucémies. A dose faible il est indigoénme immunosuppresseur dans
le traitement de la polyarthritehumatoide
d- La caféine (1,3/friméthylxanthine) est un analogue de pyrimidines utilisé dans
le traitement des apnées chez le nouveaué prématuré

Q15 : Quelle voie métabolique permet datter contre le stress oxydant (1 seule
réponse EXACTE)

a Laglycolyse

b- Lalipolyse

¢ Laglycogénolyse

d- Lavoie des pentosephosphates

Q16 : Quelle est la proposition EXACTE ?
a- Tousles oxydants sont des radicaux libres
b-[ QS dz 2E&@3SySS Said dzy NI RAOFf fAON
c [ QS dz 2E& 3SyS\S LI dzaS ORSupdosydej dzS € QF
d Leradical hydroxylauneder@A S LJ dzd O2 dzpdrByddj dzS f

<

A2y
FYA2Y

@)
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Q17 : Quelle est la proposition EXACTE ?
a Larespiration mitochondriale génere des radicdilixes

b- Laglutathion peroxydase a pour s“ubstrat le radicgdiroxyl
¢ Lacatalase a pour substratQ2 E@ 38y S
d- Le NO est un radical libre

vMy Y 5Fya OSNIIFIAy&a Y2Rs8tS&a | yAYlLdzEE f1 0O2Y6
f ALIROljdzS Si RQI OSaléngévitd ICNbue dompdse seuldest Y Sy (1 S
inefficace. Cette observation indique que (1 seule réponse EXACTE) :
a- |l faut combiner deux puissants antioxydants pour avoir un effet sur la longévité
b- [ QF OSGef/ 2! ASYSNB LI N f QF OptiogydaibeNy A G A Y S
f QF OARS f A LJ Olj dzS
c [ QSTFSG IyiAazEeRI Yyl R
[ QSTFFSG lyiAz2EeRIyd R
endoplasmique

t Qmiddhénbrie f A LI2 Olj dz
S taA

S 3
S LJ2 Olj dz

S R
f QI OAR S R

Q19 : Quelle voie métabolique est induite au courstleQ K @ LR EAS K M &SdzZ § NB
EXACTE

a- La néoglucogenese

b- Le cycle de Krebs

c- Laglycolyse

d- Le métabolisme des xénobiotiques

Q20 : une seule proposition FAUSSE

A propos des transporteurs GLUT :
a GLUT3 a un faible Km pour le glucose et assure un cappdigeal du glucose
méme pour des valeurs faibles deglgcémie,
b GLUT?2 est le transporteur de glucose des celluldsidu
¢ [ QS E LINIB @LATR22 Y& membrane plasmique est réguléefp@ A y & dzf A y' S
d GLUT 4 est le transporteur de glucose des adipocytes atalieses musculaires
du musclesquelettique.

Q21 : une seule proposition EXACTE

La glucosephosphatase
a) Participea la néoglucogenese hépatique, rénaleistestinale,

b) Hydrolysdes liaisons glycosidiquésl,6 des poirg de branchement de la
moléculede glycogéne,

c) Convertitle glucose ghosphate en glucosephosphate,

d) Catalysda derniere étape de la glycogénolyse dansilescle.
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Q22 : une seule proposition FAUSSE
A propos de Ia} glycogénogenése Do 5 A A 3 A

a [ QF RRRWAZ2 WEAaARdz 3t dz0O2asS t dzyS Y2t $S0Odz S
équivalents ATP a partir djlucose,

b) Laglycogéne synthase a comme substrat le glucagghosphate,

c) Aucours de la glycogénogeneése, le glucogd6sphate est converti en glucose
1- phosphate par Iphosphoglucomutase,

d Ladf e 0238yS aeyiakKl asS Samétabbligeyi eYS OfS RS C

Pl
N

Q23 : une seule proposition FAUSSE
A propos de la glycogénolyse :
a) Laglycogénolyse fournit immédiatement 3 ATP pour un résidu glucose libéré et
oxydé en pyruvate si cehgi était engagé dans une liaison glycosidigtie4,
b) Ladf @ 0238y S LIK2&LIK2NE fglychgenolgsz,iic. t QSyT evyS Of S
c) Laphosphorylaseinase (Ph Kinase) phosphoryle la glycogaresphorylase,
d) Lesglycogene phosphorylases musculaires et hépatiques sont activées par le
glucagon.

Q24 : une seule proposition FAUSSE
A propos de IaAegcogénonse et deAIa glycogﬁ!msphorylgse musculairev o
d Danst S YdzZaOf S Sy IFOUAGAULSZEZ QI RNBYFtAYS Si
AYUNF OSt tdzf  ANBS O2Yy RdzA a Syinase, f QF OQUA QDI A2y
b) Laphosphorylase kinase phosphoryle et active la glycogésphorylase,
¢) Dansle muscleau repos, la glycogene phosphorylase est généralement sous une
forme inactive qui peut étre régulémlostériquement,
d Danst S Ydza Ot S | dz NBLRas> fQlFdAYSyaldAz2y Rdz N
f QAY KA O A (A 2 yphoBpBoryfage. 3t 28 0238y S

Q25 : une seulproposition FAUSSE
A propos de la néoglucggenége : i A 3 i i A
a Lay$23f dzO23Sys§as | ftASdz géleya €S FT2ASZ £S N
b) Lanéoglucogenése contribue au maintien deylgcémie,
¢ Toutest S& SiGl LJSa RS I ysS23fdz023Sys§asS t LI NI
cytosol,
d) Lanéoglucogenése peut étre effectuée a partir de lactate egjigeérol.
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Q26 : une seule proposition FAUSSE
A propos de la g[ycolyse -
a) Ladf eO02teasS F2dzNyOPH, RS f Q! ¢t Si Rdz
b) Laglycolyse fournit 2 ATP par molécule de glucose oxygd/ervate,
c) Lesréactions 1,3 A a LIK 2 3 { pHOPNblycSdieet phosphoénolpyruvate
Mpyruvate permettent de récupérerde Q! ¢t 2

d Lat CYm S&aiG € QSlyedlygeyS Of S RS €|

Q27 : une seule proposition FAUSSE
La phosphofructokinasg (PFK1) et sa régulation. o
a) La PFK1 catalyse la transphosphorylation du fructels@k62 & LIK I G S S

fructose 1,6bisphosphate eADP.

b) La PFK1 esbhibée par son produit, le fructosé,6-bisphosphate.

o[l tCYm Said NB3IdAZ SS RS Floe2y Itf2aiSNRI dzS
Y2Rdzf SS LJ NJ f QS édiufe. SYSNBSGAIjdzS RS

d) Le fructose 2 @isphosphate est un activateur allostérique déRK1.

puj
(0p))

t Q!

Q28 : une seule proposition FAUSSE

4 a 5 heures aprés le dernier repas commence la périodeglsirptive au cours de
flljdzSttS €1 3t dzOl 32y SHikhiQue.l dzZ3YSy (S SO f QAy adz
Compte tenu de ce que vous savez sur la régulatioouét terme du métabolisme des

glucides par le glucagon dans le foie, retrouvez la seule propoBiibISSE.

a) Le glucagon en se fixant a ses récepteurs conduit a la phosphorylation et
fQAYFOQUAGIGA2Y RS I 3fe&O029dh¢fi®. a8y iadKlFIasS v
b) Le glucagon en se fixant a ses récepteurs conduit a la phosphorylation et
f QF QUADIF A2y RS fdette din®ee [phosphoByie la gh®ogdnd y I &4 S
LIK2ALIK2NBEFasS Si fdodgraddi A @S Y £S 3fe0238yS
[l OKdziS RS fQAya&RUA YIS dBG I2 0 QY DE NI G & A\
bifonctionnelle en fructosdisphosphatas® (FBPase2), ce qui conduit & une
diminution du F2,6° et donc au ralentissement de la PFK1 et dugiysolytique
d [ | OKdzi S RS f QAyadzZ AyS Gy dINIdxFYaSSHIlE (A @Y
bifonctionnelle en FBPasel, ce qui conduit a une diminution du F2 & donc a
f QI OGAGIF GA2Y RS8éodlucogedese. a S SiG RS I
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Q29 : une seule proposition FAUSSE
l dz O02dz2NBE RS f QA a0OK K$Y
LINE RdzOG A2y RS fF Ot
augmentation est expliquée

a) Parune augmentation du rappoAMP/ATP,

b) Pardzy S aGAYdz I A2y RS fQIO0AGAGITRNIRS I t CY
¢ Pardzy SFTFF¥FSG RS fQlatyY |ljdzA LIK2aLK2NER{S fQ
augmente ainsile F286 A a LIK2 a LK S S R2y CPFRIQI OGA DA G S

d) Par une diminution du rapport NADH/NAD qui favorise la réaction
LIe NHz@ | G ST F OG HalBH. OF F f 8&aSS LI NJ

s é

QJ< O(

NR X gypcﬂlyﬁqiieeddyﬁa I dzZ3Y S
20aSNIWISS |dz YADSI

Q30 : une seule proposition FAUSSE ) A 5 L
5lya €S RAIFIO6SUS RS ueLls mx f Q,Ké LIS N.H € ,é OSYAS O
a Pardzy S RAYAYydzuA2y RS I adaeyuKansréasu RS I
b) Parune altération du fonctionnement de la glucokinase des cellules béta du
pancréas,
c) Parune stimulation de la néoglucogenésépatique,
d) Parune diminution du captage de glucose par le muscle squelettique et le tissu

adipeux par le§SLUT.

Q31 : une seul@roposition FAUSSE
La maladie de Von Gierke (glycogénose de type 1) :
a) Estcausée par des mutations du géne codant la gluégseosphatase,
b) Setraduit par des hypoglycémies séveres a distanceeleas,
c) Setraduit habituellement par unéyperlactacidémie,
d) Setraduit par une diminution du stockage de glycogéne parfdee.

Q32 : Quelle est la seule proposition EXACTE ?
a Lavoie des Pentoses Phosphates est une sourceABPH
b- La glycolyse produit dNADPH
¢ Le NAD est essentiel & lipogenese
d [ QS y maliyué ne provoque pas de réduction du NABRNADPH

Q33 : Quelle est la seule proposition EXACTE ?
a- Laleptine est produite par les adipocytes
b-[ I fSLIWAYS SaG RQ2NAIAYS KSLI GAIl dzS
c- La leptine active la prisdimentaire
d [+ ftSLAYS yasunécetBrO2 yy dzS LI NJ
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Q34 : Quelle est la seule proposition EXACTE ?
a [ QI GCcpA aarboxylase catalyse la synthése de male@gi a partir de
f QI @BAjl & f
b- Le malonyCoA est un produit de glycolyse
¢ Le malonyCoA est un produit de la voie des PentoBassphates
d [ I GNI yaT2 NY-Cdhker2naloBMA dére@tSd 12 € t
e [ QI dacsAicarboxylase est activée par un taux élevgadimitoy-CoA

Q35 : Quelle est la seule proposition EXACTE ?
a- La CPT2 est associée a la membrane mitochondriale externe
b- La CPT1 est associée a la membrane mitochondriale interne
¢ La Roxydation du palmitate génére acétyCoA, FADH2 et NADHHE
d- LesacyDlIF Ny AlUAySa az2yid aeyikKSiAasSaxPRIya S O

Q36 : (Une seule proposition FAUSSBuellesmaladies métaboliques sont souvent
évoquées sur un bilan de biochimie générale altéré ?
a-5STAOAGU Rdz O20fS RS f QdzNBS
b - Acidurie organique héréditaire
c-! OARAzZNA S 2NHI yAljdzS RQ2NAIAYS G2EAI dzS
d - Leucinose

Q37 : (Une seule proposition FAUSSBUuels types de traitements peuvent étre

STTAOFOS& adzNJ dzyS YIE I RAS RQAYUG2EAOLFGAR2Y YSi
a Régimediététique

b- LYKAOAUGAZ2Y RQdzyS SiOF LIS YSwieo2f AljdzS Sy Y2y
- LYKAOAGA2Y RQdzyS SiGF LIS YSiGloz2ftAld S

d- Inhibition dedeux étapes métaboliques en amont dans la méme voie

Q38 : (Une seule proposition FAUSSBuels dosages de la biochimie métabolique
spécialisés sont demandeés en urgence ?

a- Acides aminéplasmatiques

b- Pentoses phosphatesrinaires

c- Acylcarnitines plasmatiques

d- Acides organiquesrinaires
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Q39 : (Une seule proposition FAUSSBUuelle proposition est fausse concernant les
maladies métaboliques :
a- La multiplication cellulaire nécessite une mitochondiigacte
b- [ QA Y (i 2 E patatétarha? ngssemble & une maladie métaboligéedditaire
¢ Les maladies métaboliques héréditaires dérivent parfois de la perte de fonction
RQSyi evySa &d:aNBdandhdt YSSa Rl ya fSa
d- Une accumulation de-Bydroxyglutarate dans le plasma peut évoquepiésence
RQdzy Ol yOSNJ

Q40 : (Une seule proposition VRAIE)dzSt R2 &l 3S 060A2O0OKA YAl dzS
diagnostic vers des maladies métaboliques héréditaires a traiter en urgence ?

a- Créatininémie

b- Ammoniémie

c- Natrémie

d- Lactatémie
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Faculté de Médecin®aris Descartes
Année20152016 - 1¢®session
DFGSM2 TRONC COMMUN UE3 « généiinétabolisme »

SUJET DEETABOLISME
De 09h00 a 11h00

30 Questions (Q1 a Q30)
Questions a Choix UNIQUE : 1 seule bonne réponse par question

ATTENTIONt: 2 dzNJ OK I lj dz§8 ljdzSadAz2ys @2dza yS RS@ST 0O20KSN
pour certaines questions la réponse a cocher est la SEULE REFDWSER I A & LJ2 dzZNJ RQI dzi N
guestions, la réponse a cocher est la SEULE REPBASESECeci est précisé pour chagu

guestion avant la présentation des 4 propositions.

Q1 : une seule proposition FAUSSE

La glucose-phosphatase

a) Estuneenzymel\/lg2+-dépendantequicatalyseladéphosphorylatiorduG6P
b) Estune enzyme du réticuluendoplasmique

c) Participea la néoglucogenese hépatique, rénalengétstinale

d) Catalysdaderniéreétapedelaglycogénolyselansle muscleet lefoie.

Q2 : une seule proposition FAUSSE

La maladie de Von Gierke (glycogénose de type 1), est une maladie héréditaire du
métabolisme :
a) Causégardesmutationsdu genecodantpour laglucoses-phosphatase
b) Caractérisé@ar une augmentation notable du stockage du glycogéne par les
cellules duoie
¢) Quise traduit par des hypoglycémies modérées car le foie peut encore restituer
du glucose par laéoglucogenese

d Danst I I dzSt £ S € Q OOdzydzZ  GA2Yy Rdz Dct &GAYdzZ S
synthase.
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Q3 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la glycogénogenése et de la glycogéne synthase :

a) [ QF RRQIA2 WB a A Rdz 3t ddéghyedgene néckssie ury 2 f SOdz S
équivalent ATP a partir dB6P

b) Laglycogene synthase est régulgar phosphorylation/déphosphorylation

c) Unel dZAYSY Gl GA2Y Rdz NI} LILIR NI !'atk! ¢t O2yRdzA(
synthaseviat QF OG A OPKAA 2y RS f I

d) [ QA y &dafisk ¥ &phosphorylation de la glycogéne synthase etlainsi
passage vers la forme activefdd Sy 1 @ YS &

Q4 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la glycogénolyse :

a) LeoAf Iy SYSNHSGAldzS RS I 3JIfed23asyz2fteasS yc¢
muscle

b) Laglycogénolyse fournit immédiatement 3 ATP panmglucose libéré si cehugi
était engagé dans une liais@rglycosidiqual-4

c) Ladf 0238y S LIK23&LK2NBdglychggnogse i f QSyT eavysS Of S

d) Lesglycogene phosphorylases musculaires et hépatiques sont régulées
differemment

Q5 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la glycogénolyse et de la glycogene phosphorylase musculaire

a) Danst S Ydza Ot S Sy FOGAQGAGSITI t QFRNBYIfAYS Si
AYUNI OSt fdzZ F ANS O2yRdzA aSKigaset  QF OGA DI GA2Y

b) Laphosphorylase kinase phosphoryle et inactivglisogéngphosphorylase

c) Dansle muscle au repos, la glycogene phosphorylase est généralemenirsous
formeinactivequipeut étre réguléeallostériquement

d [ QF dzZ3YSR/Az NIALBY2 NI ! at k! ¢t O2yRdzA G t f QF OG .
phosphorylase musculaire par amécanismeallostérique.

Q6 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la néoglucogenése :
a) Lanéoglucogenésalieudansle foie,lereinett QA ygie®a i Ay
b) Lanéoglucogenese contribue au maintien dglicémie
c) Lanéoglucogenése utilise des étapes réversibletadgycolyse
d) Touteslesétapesdelanéoglucogenésé Q S ¥ T Sabsiedyfosoli
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Q7 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la glycolyse :

a) LesSU I LJSa Df dzO 2phoSphgief; BrrdseBIK & & LIK | § STHE NHzOG 2 & S
OAALIK2ALIKFIGS T tK2aLK2Sy2f LI NHzOI (G Sy LIE NHzD
la glycolyse

b) LesSi | LIS& Dt dzO 2phoSphslef; BrartseHIK @ & LK G STHENHzOG 24 S
bisphosphate Glycéraldéhyde RJK 2 & LIK | -hi§pRbphaglycérate sont les 3
étapes irréversibles de ¢ycolyse

c) Laglycolysdournit aufinal 2 ATPparglucoseoxydéenpyruvate
d Lat CYm Said f QfytdlyseyS Ot S RS f I

Q8 : une seule proposition FAUSSE

La PFK1 et ségulation :
a) LaPFK1 catalyse la traqphosphorylation du fructose-8JK 2 & LK G S SG RS f Q
fructose 1,6bisphosphate eADP

b) LaPFK1 est activée allostériguement par son produit, le fructose 1,6
bisphosphate

c)Lat CYmM S&i NBIAdzZ SS RS Floe2y Iff230GSNARIjdzS L
Y2Rdzf SS LI NJ f QSoelule SYSNEBSGAIljdzS RS f I

d) Lecitrate initialement produit au niveau du cycle de Krebs est un inhibiteur
allostérique de I@FK1

Q9 : une seule propositioRFAUSSE

l dz O2dzNBE RS f QA&AO0OKSYAS OFNRAIIjdzSE dzyS | dzaAYSyY
YADBSEdz Rdz GA&&dz OF NRALF |jdzS LINARGS RQ2E&3as5ySo /
due:
a) Aune augmentation rapide du rappokMP/ATP
b) Adzy S adAYdz I GA2y RS fQFrOGAGAGS RS fI tCVYwm
ft Q! at
c) Adzy S | dZ3YSy il GdA2y Rdz 3t dzOF 32y ljdzA O2y @S NI
et augmente ainsi IE2,6bisphosphate
d) A unestimulationR S f QF OG A OA (i R! ai Hhospliotyle t CY m LI NJ
f QSy 1l @ YS o edPENZDAudgnenfedisie E2%bisphosphate
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Q10 : une seule proposition FAUSSE
Compte tenu de ce que vous savez sur la régulation a court terme du métabolisme des

glucides par le glucagatans le foieretrouvez la seule proposition FAUSSE.

4 a 5 heures apres le dernier repas commence la période-glosdrptive au cours de
flljdzSt€tS 1 3ftdzOF 32y SYAS | dAYSYyGS SiG tQAyad
3t dzOF 32y LINE @2 |j dzSintfac@llul@iré &t geltedlerrege RS €t Y!
a) Phosphoryld I 3t @ 0238y S a éleAl kIO §3/Syrtfiam®yali0 L @S
b) Phosphoryld I LIK2aLK2NEfIFaS {AylLasS Sid tQl OGA@BS
G2dzNJ £ 3f 20238y S LK?2 gdnkrgpagbelestiégradd i t QI Ol A
c) Phosphoryld QSy T @8YS o0AT2yOlA2yySttS Si& tI 02y d¢
bisphosphatediminue,la PFKZstralentieet le flux glycolytiquediminue
d) Convertitt QSy T 8YS o6AF2y Ol A 2 ybsshosphate @ryinueClat | A SH Y
FBPase 1 est ralentie etd@oglucogenésdiminue

Q11 : une seule proposition EXACTE

a- La voie des Pentosgosphate est une source de NADPH

b- La glycolyse produit du NADPH

c- Le NADest essentiel a lepogenese

d-[ QSyT@YS YIfAldzS yS LINEJ2ANAEPHLI & RS NBRdzO( A

Q12 : une seule proposition EXACTE

a [ QI dCsAiGaiboxylase est une enzyme de la voie des Perbssphate

b- [ QI GCBAi@afboxylase est une enzyme deoie de la lipogenése

c [ QI @ddef/ I ND2Ee&f | &aS-CdANd wi dofpa détynBuet QF OS i et
d- [ QI aCsAi@aiboxylase inactive est polymérisée et déphosphorylée

Q13 : une seule proposition EXACTE

a- Lalipoprotéinelipasehydrolyselestriglycéridesntra-cellulaires

b- La lipoprotéine lipase hydrolyse les triglycérides des lipoproté&imesiantes

c- La lipoprotéine lipase du muscle est inhibgela

d- La CPT | catalyse la transformation des-@o/ en acytarnitine a la surface interne

de la membranenterne mitochondriale
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Q14 : une seule proposition EXACTE

a- Le MalonylCoA est un intermédiaire de la voie de la glycolyse

b- Le MalonylCoA est un précurseur des AGOA
c- Le MalonyCoA est un activateur de la CPT |

d- Le MalonyCoA est un inhibiteur de la CPT Il

Q15 : une seule proposition EXACTE

a- Les Chylomicrons sont produits pafdee

b-1 Sa [ 5] az2yid RANBOGSYSy
c- Les VLDL sont principalement produites par le foie

d- SREBR est uneprotéinemitochondriale

Q16 : une seule proposition EXACTE

a- Les corps cétoniques sont produits pagligcolyse

b- Lescorps cétoniques sont produitapla voie ddalipogenese

c [ QI @&tate est un corpsétonique

LINR RdzA G S a

LJI

NJ £ QA

d-[ S OSNWSHdz Sai Iofpddéthdiqaes S RQdziAf AaSNJ f $a

Q17 : une seule proposition EXACTE

a- [ Q| &€&\ Réductase est une enzyme de la voie des PeARisesgphate
b-[ S& adl GAySa-CiARadhamsey G f Q[ QI aD

c- Le mévalonate est un intermédiaire de la synthése du cholestérol

d- Le squalene est upolypeptide
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Q18 : une seule proposition EXACTE

a- Les apolipoprotéines sont des protéimesmbranaires

b- Les chylomicrons sont les lipoprotéines les pauvrdgpigies
c-[ S& [5] OANDdzZ IyidSa azyid NBO2yydzSa LI N f Sa
apoprotéine.Ellesassurent QI LdedhdieBtérolauxtissus

d- LesHDLsontincapablek Q I & B tlaNSpdxtilu cholestérolverslefoie

Q19- Quelle est la seule proposition FAUSSE

a-

ALAT et ASAT sont deux transaminases dont les activités augmentent en cas de

Osid2teasS KSLI GArydeSrdeSd RQAY T NDG dza Rdz

b-

C_

Les transaminases utilisent toutes le méme cofacteur, la vitamine B12

Lestransaminasesitilisenttoutesle mémeaccepteuR Q I Tf 21 A R S

cétoglutarique

d-

[ 84 GNIYEFYAYF&S4 B@aamgseyld (2dz2isa RS f QF OA

Q20-Quelle est la seule proposition JUSTE

a-

/| QSaid tS RSTFAOAG RS tF RSaKeRNRISYlFaS RSa
ramifiés qui est responsable deléaicinose

La déshydrogénase des acides aminés ramifiés catalggedaboxylation oxydative

RS ®QRS h OS2y Al§udateseul R SNA @ yi RS f I

[ RS&ZK&@RNRISYlIasS RSa I OARSa h OSiz2yAlidsSa
O02YL2aSS RfyryeS & Sdz S

La leucine est le seul acide aminé a la fois cétoformagiegiucoformateur

108



Q21- Quelle est la seule proposition JUSTE

a-
b-

C_

La cystéine est un acide aminéispensable
[ QK 2 Y 2 O émaladiegédebdued enhd laméthionineindispensable
La méthionine, sous sa forme activée, {adénosylméthionine est |arincipal

donneur de méthyldé Q2 NBHI YA &AYS

d-

[ QK2Y2 0@ aGSAYS phteigue dzy I OARS | YAYS

Q22-Quelle est la seule proposition FAUSSE

a-
b-

La phénylalanine est formée par hydroxylation dgrasine
La phénylcétonurie est une maladie génétique autosomique récedsizau

déficiten phénylalanine hydoxylase enzyté&rahydrobioptérinedépendante.

c-
d-

Les catécholamines dérivent detyeosine
Le tryptophane est précurseur des@rotonine

Q23- Quelle est la seule proposition FAUSSE

a-

[ QF OARS F2tAljdzS | LINBA NBRdAzOG A #afisleS y

transport et le transfert de radicaumonocarbonée

b-

La vitamine B12 peut étre utilisée directement en tant que cofacteuré&aes

métaboliséegréalablement

C-

Le pyridoxaphosphde, synthétisé a partir de la vitamine B6, est entre autres le

cofacteur des réactions deansamination

d-

Les folates ont un réle essentiel dans la prévention des défauts de ferntkture

tube neural
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Q24- Quelle est la seule proposition JUSTE

a- llexistetRSdzE 3aANI yRS&a @2AS&8 RS RSG2EATAOIGAZ2Y F
Si f QFYY228hdle2 ISY S5aS

b- LesSyl @YSa Rdz O@ ditScy@fasniigQevrNBE S a2y i

c- [ QdzNBS Said aeyikKSUiAasSS tordgdhesiANI RS € QF YY2
d- [ Qdasiyathétiséeviale cycledef QI ciriqieS

Q25- Quelle est la seule proposition FAUSSE

a- [ GNYyalrYAYFGA2Vbref AGSNE RS fQFYY2YyALl O

b- [ S Ydza Ot S aljdzSt SGGAIdzS Said &mingslINRY OALJ € S

c- [ F Tt dzit YAYS LISNX¥YSG bt f Q2uN&drmyehaaYS RS GSKA
toxique du lieu de production au lieu de détoxicatiorfpie

d- [ I RSANIRIFIGAZ2Y ANNBOSNEAOGE S O2pfREzA G t |
systéme nerveux centrdl, QF YY 2y Al O

Q26 :quelle est Igproposition EXACTE ?

Quelle voie métaboliqupermet de lutter contre le stress oxydant ?
a Laglycolyse
b- Lalipolyse
c- Laglycogénolyse
d- Lavoie des pentosgshosphates

Q27 :quelle est Igproposition EXACTE ?

a- Tousles oxydants sont des radicaux libres

b-[ QS+ dz 2E83Sy gk S&0G dzy NI RAOI f
c- [ Q Skydenéeaunedemiviepluscourtequef QI stpefoyyde
d- Leradicalhydroxylaunedemiviepluscourtequef QI sUpeBoyyde

Q28 :quelle est lgproposition FAUSSE ?

a- Larespiration mitochondriale généere deadicauxlibres

b- Laglutathion peroxydase a pour substrat le radicadiroxyl

c- LaOl Gt &S8 | LI2dzNJ 4dzoa N> G €t QS dz 2Ee3SysSS
d- LeNO est un radicdibre
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Q29 :quelle est lgproposition EXACTE ?

5lya OSNIIFAya Y2Rs8fSa |yAYl dzES

f
Si RQlIOsitet OFNYVAGAYS IdAYSYyGsS f
observation indique que :

I QBYOAYLl Aaz
I f2y3ASOAGST
a- Il faut combiner deux puissants antioxydants pour avoir un efteta longévité
b-[ QF OSitGet/ 2! 3ISYSNB LI Nlabxeffetastioydardsddly A G Ay S

f Ql PdicReS
c- [ QSFFSG FyGA2EeRIyd RS flanitd®domiBe f A LJ2 Olj dzS R
d- [ QSanffosydantdet QI lpdidReloita Q S E Gansld@tiddlum

endoplasmique

Q30: Quelle est laseule proposition FAUSSE ?

a [ QOLYRAOS RS al aasS [/ 2NLR2NBtftS oLa/ o LISNXSI
S @I fSdNJ RS fQlLal/ )\y¥sNJ\SdzN‘ b My az2dzZ A

b- 1Y
c- 58a 1ljdzS tF+ @It Sdz2NJ RS f§R§h2/0$éé7\ SéldzLJSNJ\SdzNS
d [ Sa Sildia RQ20Sachindhidieg yi | 3a20AS4a t RSa
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Corrigé Année 2015-2016 premiere session
30 Questions (Q1 a Q30)

Questions a Choix UNIQUE : 1 seule bonne réponse par question

ATTENTION:Pour chaque question, vous ne devez cocher
Attention : pour certaines questions la réponse a cocher est la SEULE REPONSE
EXACTEmai s pour dobéautres questions, l a r®ponse ~ ¢

FAUSSE. Ceci est précisé pour chaque question avant la présentation des 4
propositions.

Q1 : une seule proposition FAUSSE
La glucose 6-phosphatase :

a) Est une enzyme Mg?*-dépendante qui catalyse la déphosphorylation du
G6P

b) Est une enzyme du réticulum endoplasmique
c) Participe a la néoglucogenese hépatique, rénale etintestinale

d) Catalyse la derniére étape de la glycogénolyse dans le muscle et le
foie.

Q2 : une seule proposition FAUSSE
La maladie de Von Gierke (glycogénose de type 1), est une maladie héréditaire
du métabolisme :

a) Causée par des mutations du gene codant pour la glucose 6-
phosphatase

b) Caractérisée par une augmentation notable du stockage du glycogéne
par les cellules du foie

c) Qui se traduit par des hypoglycémies modérées car le foie peut
encore restituer du glucose par lanéoglucogenése

d Dans|l aquel l e | accumul ation du G6P sti mul €
glycogene synthase.

Q3 : une seule proposition FAUSSE
A propos de la glycogénogenése et de la glycogene synthase :

a) Loaddi tréesudn glutdse a une moléculede glycogene nécessite
un équivalent ATP a partir du G6P
b) La glycogene synthase est régulée par
phosphorylation/déphosphorylation
c) Uneaugmentation du rapport AMP/ ATP condui
glycogene synthasevial 6 act i vaPKAon de | a
d) L 6 i n sfavdrisenaeléphosphorylation de la glycogéne synthase et ainsi
le passage vers la forme active del 6 enzy me.
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Q4 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la glycogénolyse :

a) Lebi |l an ®nerg®tiqgue de | a glycog®nol yse nf¢
foie et le muscle

b) La glycogénolyse fournit immédiatement 3 ATP pour un glucose libéré si
celui- ci était engagé dans une liaison O-glycosidiqueal-4

c) Laglycogene phosphorylase estl 6 e n zlg deéaglycogénolyse

d) Les glycogeéne phosphorylases musculaires et hépatiques sont régulées
différemment

Q5 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la glycogénolyse et de la glycogene phosphorylase musculaire :

a) dans | e muscle en activitd@ilcium 6adr ®nal i n
intracellul aire conduisent ~ Illbaacti vati on
b) La phosphorylase kinase phosphoryle et inactive la glycogéne

phosphorylase

c) Dans le muscle au repos, la glycogene phosphorylase est généralement
sous une forme inactive qui peut étre régulée allostériquement

d Laugmedtuatriapport AMP/ ATP comglgcogene ~ | dact
phosphorylase musculaire par un mécanisme allostérique.

Q6 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la néoglucogenese :
a) Lan®oglucogen se a |lieu dagde |l e foie, | e
b) La néoglucogenese contribue au maintien de laglycémie
c) La néoglucogeneése utilise des étapes réversibles de laglycolyse
d) Toutes| es ®t apes de | a n®ogl ucoggasolse soef f

Q7 : une seule proposition FAUSSE A propos de la glycolyse :

a) Les ®t apes Gl uc os e-pBsdphateo s, e Fructhse 6-
phosphat eYFrhuicst pphsces plh a6t e ; Phosphoenol pyr
sont les 3 étapes irréversibles de la glycolyse

b) Les étapes Gl ucoseYGI| ue@mhesphate; Fructose 6-
phosphat eVYFr tisghospleate 1Glyéraldéhyde 3-
phosphat-bi¥phdphoglycérate sont les 3 étapes irréversibles
de la glycolyse

c) La glycolyse fournit au final 2 ATP par glucose oxydé enpyruvate

d LaPFK1 est | 6englyoolygse cl ® de | a

113



Q8 : une seule proposition FAUSSE La PFK1 et sa régulation :

a) La PFK1 catalyse la trans-phosphorylation du fructose 6-phosphate et de
| 6 ATP en f-hisphosphate & ADP, 6
b) La PFK1 est activée allostériquement par son produit, le fructose 1,6-
bisphosphate
c) L,LaPFK1l est r®gul ®e de fa-on all ost®riqgue f
est donc modul ®e par cdlde®t at ®ner g®ti que d
d) Le citrate initialement produit au niveau du cycle de Krebs est un inhibiteur
allostérique de la PFK1

Q9 : une seule proposition FAUSSE

Au cours de | 6i sch®mi e cardiaque, une augmen
au ni veau du ti ssu cardiaque priv® dbéboxyg
glycolytique est due :
a) A une augmentation rapide du rapport AMP/ATP
b) Aune stimulation de | 6activit® de | a PFKI1
allostérique del 6 A MP
c) Aune augmentation du glucagon qui convert
bifonctionnelle en PFK2 et augmente ainsi le F2,6-bisphosphate
d Aune stimulation de | dactivit® de | a PFK1
| 6enzyme bifonctionnel | e Fz6rbisphésphate et aug me

Q10 : une seule proposition FAUSSE

Compte tenu de ce que vous savez sur la régulation a court terme du métabolisme
des glucides par le glucagon dans le foie, retrouvez la seule proposition FAUSSE.

4 a 5 heures apres le dernier repas commence la période post-absorptive au cours

de laquelle | a glucagon®mi e augment e et Il i nsul i
conditions, |l e glucagon provoque | dactivat:i
derniere
a) Phosphorylel a gl ycog ne syntlhaqlsyec oegt nled i nnbaecstti vp
synthétisé
b) Phosphoryle laphosphoryl as e ki nase edernié¢rédpaospghorlee ; cet t
“ son tour | a glycog ne phosphoryl ase et
est dégradé
c) Phosphorylel 6 enzyme bifonctionnelle et l a conv
F2,6-bisphosphate diminue, la PFK1 est ralentie et le flux glycolytique
diminue

d) Convertitl 6 enzyme Dbifoncti onnel -bisphasphate BPase?2
diminue, la FBPase 1 est ralentie et la néoglucogenésediminue.
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Q11 : 1 seule proposition EXACTE

a- Lavoie des Pentoses-phosphate est une source de NADPH

b- La glycolyse produit du NADPH
c- Le NAD* est essentiel a la lipogenése

d-LOdenzyme malique ne provoqUueeNADBK de r ®ducti

Q12 : 1 seule proposition EXACTE

a- L 0 a c@A gdrboxylase est une enzyme de la voie desPentoses-Phosphate

7
—
o

6 a c-®aAyClarboxylase est une enzyme de la voie de lalipogenése

Q
—
o

bac@®@i Al Carboxyl ase tQoAensrfcorpsroéoniué ac ®t vy |

o
—
O

6 a @A gdrboxylase inactive est polymérisée et déphosphorylée

Q13 : 1 seule proposition EXACTE
a- La lipoprotéine lipase hydrolyse les triglycérides intra-cellulaires

b- La lipoprotéine lipase hydrolyse les triglycérides des lipoprotéines
circulantes

c- La lipoprotéine lipase du muscle est inhibée a jeln

d- La CPT | catalyse la transformation des acyl-CoA en acyl-carnitine a la surface
interne de la membrane interne mitochondriale

Q14 : 1 seule proposition EXACTE

a- Le Malonyl-CoA est un intermédiaire de la voie de laglycolyse

b- Le Malonyl-CoA est un précurseur des Acyl-CoA

c- Le Malonyl-CoA est un activateur de la CPT |

d- Le Malonyl-CoA est un inhibiteur de la CPT I
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Q15 : 1 seule proposition EXACTE

a- Les Chylomicrons sont produits par le foie

b- Les VLDL sont directement produitesparl 61 nt est i n
c- Les VLDL sont principalement produites par lefoie

d- SREBP-2 est une protéine mitochondriale

Q16 : 1 seule proposition EXACTE

a- Les corps cétoniques sont produits par laglycolyse

b- Les corps cétoniques sont produits lar la voie de lalipogenese
c-L 6 a c-&@étate est un corps cétonique

d-Le cerveau est incapcatdnigues déuti l i ser | es cor

Q17 : 1 seule proposition EXACTE

a- L 6 H MOBA Réductase est une enzyme de la voie des Pentoses-Phosphate b-
Les statines #oARéduegase | 6L 6 HMG

c- Le mévalonate est un intermédiaire de la synthese du cholestérol

d- Le squalene est un polypeptide

Q18 : 1 seule proposition EXACTE
a- Les apolipoprotéines sont des protéines membranaires
b- Les chylomicrons sont les lipoprotéines les plus pauvres en lipides

c- Les LDL circulantes sont reconnues par les cellules via un récepteur
dobune apoprot ®i ne. Ell es assurent |

d-Les HDL sont incapables doéassurer | e transp

19 - Quelle est la seule proposition FAUSSE

a- ALAT et ASAT sont deux transaminases dont les activités augmentent en

cas de cytolyse h®pmyocagiee et doéinfarctus du
b- Les transaminases utilisent toutes le méme cofacteur, la vitamine

B12

c- Les transaminases utilisent toutles | e m°m
cétoglutarique
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d- Les transaminases doglutasigie t outes de | daci

20 -Quelle est la seule proposition JUSTE

a- Cbest |l e d®ficit de | a d®shydrog®nase des
acides aminés ramifiés qui est responsable de laleucinose

b- La déshydrogénase des acides aminés ramifiés catalyse la décarboxylation
oxydat iawd deee U & ®t oni qlewwiseseul®r i vant de | a

c-La d®shydrog®nase des acides U c®toniques
compos ®e doenzgnee. seul e

d- La leucine est le seul acide aminé a la fois cétoformateur et glucoformateur

21 - Quelle est la seule proposition JUSTE

a- Lacystéine est un acide aminé indispensable

b- LOhomocystinurie, mal adi e indispengéble que, r end
c- Laméthionine, sous sa forme activée, la S-adénosylméthionine estle

principal donneur de méthyldel 6 or gani s me

d Léhomocyst ® ne epdtéiquen aci de ami n®

22 -Quelle est la seule proposition FAUSSE

a- Laphénylalanine est formée par hydroxylation de latyrosine
b- La phénylcétonurie est une maladie génétiqgue autosomique récessive due

au déficit en phénylalanine hydoxylase enzyme tétrahydrobioptérine dépendante.

c- Les catécholamines dérivent de latyrosine

d- Le tryptophane est précurseur de la sérotonine

23 - Quelle est la seule proposition FAUSSE

a- Lbéacide folique apr s r®duction en acide
dans le transport et le transfert de radicaux monocarbonés

b- Lavitamine B12 peut étre utilisée directement en tant que cofacteur

sans étre métabolisée préalablement

c- Le pyridoxal-phosphate, synthétisé a partir de la vitamine B6, est entre

autre le cofacteur des réactions de transamination

d- Les folates ont un role essentiel dans la prévention des défauts de

fermeture du tube neural
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24 - Quelle est la seule proposition JUSTE

a- |1 exi ste deux grandes Vvoie$dde ®o@®Poxski cC

h®patiqgue et | é6@mleoni og®n se

b- Lesenzymes du cycltautescgoplasinigues®e s ont

cc LOur ®e est synth®ti s®e ~ ©partir de | 6ammo
d LOur ®ey retsht®t i s®e vi acitigee cycl e de | 6aci de
25 - Quelle est la seule proposition FAUSSE
26
a- La transamination libére de IQmmoniac libre
b- Le muscle squelettique est la principale source endogene dQcides
aminés
c- La glutamine permet al@rganisme de véhiculer I@zote sous une
forme non toxique du lieu de production au lieu de détoxication, le foie
d- La dégradation irréversible conduit a la formation d@n composé
toxique pour le systéme nerveux central, [lQmmoniac
Q26 : quelle est la proposition EXACTE ?
Quelle voie métabolique permet de lutter contre le stress oxydant ?
a Laglycolyse
b- Lalipolyse
c- Laglycogénolyse
d- Lavoie des pentoses phosphates
Q27 : quelle est la proposition EXACTE ?
a- Tous les oxydants sont des radicaux libres
b- LOeau oxyg®n®elbrest un radical
c-Lébeau oxyg®n®ei ea plnwes deeanusugerexydgue | 6ani on
d- Leradical hydroxylaunedemi-vi e pl us courte que | 6ani
superoxyde
Q28 : quelle est la proposition FAUSSE ?
a- La respiration mitochondriale génere des radicauxlibres
b- La glutathion peroxydase a pour substrat le radical hydroxyl
c- Lacatal ase a pour substrat | 0eau oxyg®n®e

d- Le NO est un radical libre
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Q29 : Quelle est la proposition EXACTE ?
Dans certains mod | es ani maux, |l a combinai s

lipoique,etd 6 ac ®t vy | carnitine augmente |l a | ong®vi
inefficace. Cette observation indique que :

a- |l faut combiner deux puissants antioxydants pour avoir un effet sur la
longévité

b-Lobac®t yl CoA g®n®r ® par | dacefeetsyl carni tine
anti oxydantlimiqeuee | 6aci de

c-L6effet antioxydant de | 6acide | i popque
mitochondrie

d- Léeffet antioxydant de | 06 degétidilam | i popque

endoplasmique

Q 30 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a- Lol ndice de Masse Corporelle (I MC) per me
b- Une valeur de | 61 MC inf®rieure ~ 18 soul
cc- D s qgue | a valeur de | 6l pdEdedDtb ®SUE®r i eur
d- Les ®tats doéob®si ta®merloditéds associ ®s ~ des
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Faculté de Médecine Paris Descartes DFGSM 2
UE3 Métabolisme
Examen de Septembre 2015

30 Questions (Q1 a Q30)
Questions a Choix Unique : 1 seule bonne réponse par question

ATTENTIONpour certainesquestion la réponse a cocher est la SEULE

REPONSEXACTK I Ada L322 dzNJ RQI dziNB& ljdzSadAazyas 1 N
REPONSEAUSSE eci est précisé pour chaque question avant la présentation des

4 propositions A, B, C, D.

Q1 (Une seule propositioBEXACTE)[ QA Yy ddz Ay S Y

A- Estsécrétée par les cellules du pancréas en réponse ayperglycémie

B- Stimulel'entrée du glucose sanguin par GLUT4 dans les ceatuissulaires €
inhibe la néoglucogénese etdfcogénogénésképatique

D- favorise laglycolyse et la glycogénolyse hépatique

Q2 (Une seule propositioFAUSSE)] QA Yy adz Ay S Y

A Esthypoglycémiante

B Stimulela synthése de glycogéne hépatique et musculaire en provoquant
f QF QUAQDI GA2¢yntRaSe £ 3If 20238y S

G Inhibef QK2 RNR f 8 4 S Riglze & musddlaird énypdvoGusnLIr

f QA Y KA 0 dlydogéhgshospliorylase

D Activela lipolyse desdipocytes.

Q3 (Une seule propositioEXACTE)Le mécanisme de la sécrétion de l'insuline :

A Estessentiellemennerveux

B Reposesurlespropriétéscinétiguesde GLUT2tdef QK SE21 Ayl &4 §

G Impliquela voie de la glycolyse des cellules (pdncréas

D- dépend de récepteurs au glucose situés sur la membrane plasmique des cellules
3 du pancréas.

Q4 (Une seule propositioRFAUSSE)Dans le diabéte de fye 1 :

A Ladestruction progressive des cellules 3 du pancréas conduit a une diminution

de la productiorR QA y & dzf Ay S

B [ QK2 LISNAOSOISIYAIBdzS Sy LI NIGAS LI NI fF &idAYdz
de la néoglucogénese

G [ QS ydil jligése dans les cellules muscula@dss adipocytes reste normale

DO OGAGEGAZ2Y RS I fALRte&aS SymubdlayS dzyS |
synthese des corptoniques.
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Q5 (une seule propositioFAUSSE)La néoglucogénese.

A) La néoglucogénése correspond a la formation de glucose a partir de précurseurs

non glucidiques.

B) [ Q2EIl £ 2 OSGIGS YAG2O0K2YyRNRAI f h§diogénds® RdzA i Sy
dont le coenzyme et IEADréduit(FADH2).

C) [ yS23ftdz023SysasS LISdzi de®&ateT SOG dzSNJ LI NI A NJ
D) La glycéraldéhyd8-phosphodeshydrogénase est une enzyme utilisée par la

glycolyse et laéoglucogénese.

Q6 (une seule propositioffAUSSERégulation de laylycolyse.

A5Fya S T2ASdaglycOlysg.adzf AyS &ai0AYdzZ S

BI5Fya S FT2AS: fQAyadzZ AyS O2yRdzAl t dzyS RSLIK
et a sa conversion dPFK2.

C) Le produit de la PFK2 est un activateur allostérique de la PFK indtiliteur

allostérique de |&BPasel.

D)[ QF OGABAGS t CYH RS f Qd&ifuctés¥1SbigphosphafeO i A 2 Yy St f S

Q7 (une seule propositioffAUSSERégulation réciproque de la néoglucogénése et de
la glycolyse hépatique par le glucagon.

A) Dans le foie, Iglucagon conduit rapidement a la phosphorylation de la pyruvate

kinase et ainsi a sanhibition.

B5Flya S FT2AS> S 3t dzOF 32y O2yRdzAG NI LIARSYSy
bifonctionnelle et ainsi a sa conversienFBPase?2.

C)Dans le foie, le glucagonydRdzA & £ f QI dzZ3YSy i+ GdAz2y RS I (NI
PEPCK et dedtucokinase.

D) En situation de jeline, le glucagon ralentit la glycolyse hépatique et falerise

néoglucogénese.

Q8 (Une seule propositioiFAUSSE) Le diabéte de type MODY2 est uneatadie
YSUl 02f AljdzS KSNBRAGFIANS RdzS £ RSa Ydzil dA2ya
glucokinase.

A) Le diabete de type MODY2 se caractérise par une secrétion relativéatgat

RQAYyadzZ AyS LI NI £S LI yONBI BghédmeNBLI2ZYyaS t dzy S
B) Dans le diabete de type MODY2, la diminution de la synthese de glyqogéne

a QS ELX Alj dz8NJ LJ Niépmys8nsufiigeer y dzi A2y RS I

C) Dans le diabéte de type MODY 2, la diminution de la glycogénogénese hépmique

| dz4 & A & QSELIVA K dz8 N2 I RS dzff 8 Righddlinase. Sy T & Y G A lj d:
D) Les patients présentant un diabéte de type MODY2 ontnéioglucogenese

hépatiquenormale.
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Q9 (Une seule propositioRFAUSSE)Le métabolisme du glycogéene.

A) La phosphorylaskinase (Ph Kinasphosphorylda glycogénephosphorylase.

B) La glycogene synthase@nme substrat le glucosgdhosphate.

O QF RRAGAZ2Y RQdzy S-phospiia @ dein@écue$le giyodede?2 3 S ¢
YySOSaaausS tQdziAf A&l 0A2Y RQdupBosphdte: A 32y NRAR OKS
DS YSGlFro2fAayYS Rdz 3t e0238yS RIya €S FT2AS S3a
glucagon.

Q10 (Une seule propositiorFAUSSE)Glycogénoses. Compte tenu de vos
connaissances sur le métabolisme du glycogene, vous diriez que :

A) Un défict en glycogéne synthase hépatique (glycogénose de type 0) doit

aQF 002YLI Ay SN RQdzySSa RAYAQAUA IS y2N]j WagiBFgycéiB a0 R ¢
ajeun

BIUNRSTAOAG Sy LK2ALK2NERf{lIasS ({AylrasS o3fted23aSy
RQdzyS | dzZ3YSy Gl GAeauglycegdneft I RSINI RI GA2Y

C) Un déficit en glycogéne phosphorylase hépatique (maladie de Hers, glycogénose de

GeL)lS L0 R2A0 aQl 002 Yddédladdbionlderglycayese eRdoncA y dzii A 2
RQdzyS | dZAYSy il G ggobgenépatigids 8 SNIIS& RS

D) Undéficit en G6Pase (maladie de von Gierke, glycogénose de type I) conduit
AYRANBOGSYSyYy (s LI N dzy ST ghaogenesynthasé G SNRA |j dzS> L

Q11 :Parmi les propositions eilessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

A) La synthese des nucléotides puriques et pyrimidiques peut se faire par récupération

des bases ou nucléosides préformés, ou par syntdéssovo.  LJ- NI A NJ RQlF OARSa |
deglucose

B) La ynthésede novades purines, et les voies de récupération des bases puriques,

utilisent le phosphoribosylpyrophosphate(PRPP)

C)Les voies de synthesl® novades purines et des pyrimidines consomment moins

RQ! ¢t 1jdzS €t Sa CpriedHandart€&s NB OdzLISNI (A 2Y

D) La synthese de PRPP a partir du rikbgosphate consommeATP

Q12 : Parmi les propositions-diessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

A) Les voies de dégradation de tous les composés puriques convergent vers un produit

dzy A lj dzST f QI OARiBatedeNFéried=s o OKST f S &

B) Les voies de dégradation de tous les composés pyrimidiques convergent vers un

produit unique, la cytosine (chez Ipamatessupérieurs)

C) [ QF OARS dzNA lj dz§ S& G noyaupufieNyS | L) dza 2E@RSS
D) [ QF OARS dzNA |j dzS tHé&dipiter 3wl foim Hedaistaux Hans\lds LJS dz
liquides synoviaux, provoquant une arthraggtie(goutte)
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Q13 : Parmi les propositions-diessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

A) LasynthéselenovoRSa LJzNAy Sa FLFAG f Q20 p&les RQdzy S NB13
nucléotidegpuriques

B) Lasynthés@lenovoRS & LR NAYARAYSA FlLAG fQ202SG RQdzyS
nucléotidegyrimidiques

C[S D¢t AYyKAOS I aeyikKsasS RS Q! au t LI NI AN
GMP apartirdé QL a't

D) Lephosphoribosylpyrophosphate (PRPP) provient du rieplosphate, qui lui

méme est produit par le shunt dpentoses

Q14 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

A) Le déficit complet en adénirghosphoribosyltransférase (APRFpvoque la

productionde 2,8-dihydroxyadéning2,8-DHA) un métaboliteabsentchezle sujet

normal

B) Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui provoque des lithiases

rénales

C)Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui peétipiter sous forme

de cristaux dans les liquides synoviaux, provoquant une ariugiee(goutte)

D)La production de 2;®HA peut étre diminuée par des inhibiteurs de la xanthine
oxydase

Q15 : Parmi les propositions-diessous, indiquer celle qui est FSSE :

A) Lasynthésedesdésoxyribonucléotidesefait a partir du désoxy
phosphoribosylpyrophosphate

B) La ribonucléosideliphosphate réductase catalyse la synthése des
désoxyribonucléotidesdiphosphate a partidesribonucléotidesdiphosphate

C) Laribonucléosidediphosphate réductase catalyse la synthése des
désoxyribonucléotidediphosphate purique®t pyrimidiques

D) Le désoxyATP est un inhibiteur allostérique de la ribonucléodiighosphate
réductase qui inhibe la synthése des désoxyribonucléstitiphosphate puriques et
pyrimidiques

Q16 : Parmi les propositions-diessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

A) La synthese de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylate synthase,

a Ql OO0 2 NelflQ2 E & detétiaiydrgfolateendihydrofolate

B) La synthese de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylate synthase, est

dzy S SiGF LIS RQdzy Oeé Of S3 | dzA -réfuctasé et la gétire NI Sy A NJ | d:
hydroxymeéthyltransférase

C) Le5-fluorouracile (5FU) est métabolisé efflGoro-désoxyUMP, qui est un substrat

suicidede lathymidylatesynthase il estutilisé dansle traitementdu canceducdlon

D) Les inhibiteurs de la dihydrofolate réductase sont utilisés comme antibiotiques ou

comme anticancéreux, car ils favorisent la syntreesd TMP
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Q17 : quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a [/ QSald tS RSTFAOAG RS fIF RSaKeRNBE#SYIl aS RSa
ramifiésqui estresponsablele laleucinose

b- La déshydrogénase des acides aminés ramifiés catalyse la décarboxylation
2E@RIGAQOS RSa I OARSE hrantfigsi 2y AljdzSa RS& | OARSa
¢ [ RSaK@RNRISYIl asS RSa ladinéRanifiésest OS2 Yy A lj dzS a
composeée de 3 enzymes etéfacteurs

d- Laleucineestle seulacideaminéalafois cétoformateuret glucoformateur

Q18 : quelle est la seule proposition JUSTE ?

a La cystéine est un acidaminéindispensable

b-[ QK2Y2 0@ a0 Ay dzNA S YnéthibnRdirsispanSaplS8 G A lj dzSX NBY R f
¢ La méthionine, sous sa forme activée, fadénosylméthionine est le principal

donneur de métlyl def Q2 NHI YA &AYS

d[ QK2Y2 0@ & i SAafthéptoieiquedzy | OARS

Q19 : quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a ALAT et ASAT sont deux transaminases dont les activités augmentent en cas de
OeiizfeasS KSLI (duydrardeS i RQAY Tl NOUG dza

b- Les transaminasadilisent toutes le méme cofacteulg biotine

¢ Lestransaminasesitilisenttoutesle mémeaccepteuR Q I 1f2Q0-3FA R S
cétoglutarique

d 9ttt Sa R2yySylgluiatigs S& RS  QF OARS

Q20 : Quelle est la seule proposition JUSTE ?

a Latyrosine est un acide amimélispensable

b- La tyrosine est un acide aminé exclusivemsgtbformateur
¢ Les catécholamines dérivent deyaosine

d- Latyrosine est précurseur de la sérotonine

Q21 : quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a [ QF OARS T2t Al dzSfol&es,cofdct8urs lidiyipi@sziaibs & dedbidrt S a
de radicauxmonocarbonés
b- Le pyridoxaphosphate, synthétisé a partir de la vitamineB6, est entre autre le
cofacteur des réactionde transamination
c- Les folates ont un role essentiel dans la synthese des Ipasiegies et
pyrimidiques; a ce titre ils ont un role essentiel dans la prévention des défauts de
fermeture du tube neural
d- La vitamine B12 peut étre utilisée directement comme cofacteur sans étre
transforméepréalablement

125



Q22 : quelle est la seulproposition JUSTE ?
a[S 080tS RS fQdz2NBS Said NBftAS Fdz Oe0ftS RS
fumarique
b-[ S& Syl evySa Rdz Oeé OftdpladtBues QdzNB S & 2
c- [ QdzNBS Said aeyiKSGAaAaSS t LI NIAN R
d- [ QdzNB S S Zeih paitiddyi GyleSoérebs S

yi 02 dzi:
S f QI YY;

Q23 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a Le muscle squelettique est la principale source endodefel CaniRéS a

b- [ Ffdzil YAYS LISN¥YSiG t fsoaBdkBfohd aYS RS O¢
non toxique du lieu de production dieu de détoxication, léoie

c [ RSANIRIFIGA2Y ANNBOSNERAOGES O2yRdzA (G t f
pour le systéme nerveux centrél,Ql YY 2 y Al O

L[ F GNIYAFYAYFGAZ2yibrd ADSNB RS tQFYY2YALlOD

Q24 : quelle est la proposition EXACTE ?
Quelle voiemétabolique permet de lutter contre le stress oxydant ?

a- Laglycolyse

b- La lipolyse

¢ Laglycogénolyse

d- Lavoie des pentoseghosphates

Q25 : quelle est la proposition EXACTE ?

a- Tousles oxydants sont des radicaux libres

b- [ Q8Ftdz 2E&83Sy @ Sadi dzy NI RAOL

c [ QS| dz 2 E& 3 S yis flus kourtzdu® QR Supéroyyde

d Le radical hydroxyl a une desliA S LJ dza O2 sippefo§delj dzS f QF yA2Y

Q26 : quelle est la proposition FAUSSE ?

a- Larespiration mitochondriale génére des radicdilpxes

b- Laglutathion peroxydase a pour substrat le radical hydroxyl

LaOF G £ &8 | LIdzNJ adzo0 a0 NI & f QS dz 2E@3SySS
d- LeNO est un radical libre

Q

Q27 : quelle est la proposition EXACTE ?
5Fya OSNIIAya Y2RS§f Sa FYAYL dzE= tI O2Y0AYl
ipoOlj dzSs SG RQFOSdieéft OFNYyAGAYS |dzaAYSyasS €1 f 23
inefficace. Cette observation indique que :

a- Il faut combinerdeuxpuissantsantioxydantspour avoirun effet surlalongévité

b-[ QI OS géadrépazt! QI OS (i &dstOdcdsdaifaiinefetSantioxydantsde

f QI lpdidReés
[ QSTFFSG FtyGtA2EeRFYyG RS f onitothoriti®e f A L2 Olj dzS R
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d[ QSFFSG FtyGtArAz2EeRFYylG RS fQlF OARS fALROIdS R
endoplasmique
Q28 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a [ QLYRAOS RS al daasS /2Nl1RNBftftS o6Lal/ 0 LISNX¥SIQ
b-!'yS @I fSdz2NJ RS ftQLa/ AYFTFSNASAdINE t wmy &2dz A
c- 58a 1ljdzS tF @IFfSdzZNJ RS tfQLa/ S&ad &dzLlJSNASdzNE
d-[ Sa SiGlFia RQ20SaA-m@bidacdayd | aa20AsSa t RSa C

Q29 :Quelle est la seule proposition EXACTE ?

a- La voie des Pentosgosphate est une source de NADPH
b- La glycolyse produit du NADPH

c Le NAD est essentiel da lipogenése
d [ QSyT eYS YItAljdzS yS LINE O2HNESP LI & RS NB R dz

Q30 : Quelle est la seulgroposition FAUSSE ?

a Le Citrate est un produit de glycolyse
b- Le Citrate est produit dans les mitochondries

¢ Le Citrate peut sortir de laitochondrie
d- Le Citrate participe a la voie de la lipogenese
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(0p))

/] 2NNA3IS RS f QSEIMBSY RS ¢

30 Questions (Q1 a Q30)
Questions a Choix Unique : 1 seule bonne réponse par question

ATTENTIONpour certaines question la réponse a cocher est la SEULE

REPONSEXACTF I A& LJX dzNJ RQI dziNBa ljdzSaidiAzyas € NE
REPONSEAUSSE eci est précisé pour chaque question avant la présentation des 4

propositions A, B, C, D.

Q1 (Une seule propositioEXACTE)] QAy adzZ AyS Y

A Sali aASONBGSS LI NI fSa OSffdzZ Sa h -Rdz LI yONB|
stimule I'entrée du glucose sanguin par GLUT4 dans les cellules musculaires

inhibe la néoglucogénese et la glycogénogértesmatique

D- favorise la glycolyse et la glycogénolyse hépatique

Q2 (Une seule propositioFAUSSE) QA Yy adz Ay S Y

A Esthypoglycémiante

B Stimulela synthese de glycogene hépatique et musculaire en provoquant

f QF QUAQDI GA2¢yntRaSe f I 3If 20238y S

G Inhibeft QK@ RNRf &aS Rdz 3t e&0238yS KSLI GAljdzS Sia Y
f QA Y KA 0 dlygogéhghphoRpBorylase

D Activela lipolyse desadipocytes.

Q3 (Une seule propositioEXACTE)Le mécanisme de la sécrétion dinsuline :

A Estessentiellemenherveux

B Reposesurlespropriétéscinétiguesde GLUT2tdef QKSE21 Ayl &4 §

G Impliquela voie de la glycolyse des cellules Bmhncréas

D Dépendde récepteurs au glucose situés sur la membrane plasmique des cellules 3
du pancréas.

Q4 (Une seule propositioRFAUSSE)Dans le diabéte de typé :

A- Ladestruction progressive des cellules 3 du pancréas conduit a une diminution de

la productiorR QA y a dzft Ay S

B[ QK& LISNEOSBISHYAIFdzS Sy LI NIAS LI NI £ &dGAYdzZ |
néoglucogénese

G [ QS ydu HliE&e dans les cellules musculairédes adipocytegeste normale

D[ QI OGRBIUR2ALIR2E &84S SYiNInyS dzyS f A0SNI A2
synthese des corptoniques.
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Q5 (une seule propositioFAUSSE)La néoglucogéneése.

A)La néoglucogénése correspond a la formatiomglleose a partir de précurseurs
non glucidiques.
B)l Q2 El £ 21 OSGIF3iS YAU2O0K2yRNAIf Sald NBRdAzA G Sy
hydrogénase dont le coenzyme et le FAEuit(FADH?2).
C)Lanéoglucogénéspeutd Q S T Fp&rth dedd$cBiblet delactate.
D) Laglycéraldéhyde3-phosphodeshydrogénasestune enzymeutiliséeparla
glycolyseet lanéoglucogénese

Q6 (une seule propositiofAUSSERégulation de la glycolyse.

A5 ya S F2ASJagiycOlysg.d dzf AyS aidAYdz S

B)51 ya S T2ASI ({RIVKAZ MDKENDORYRIEAY RS dA/ SSy 1 ¢

bifonctionnelle et & sa conversion PRK2.

C) Le produit de la PFK2 est un activateur allostérique de la PFK1 et un inhibiteur

allostérique de |&BPasel.

D[ QFr OGAGAGS tCYH RS f Q3lyfrickose$60A T2y OlUA2Y Yy St f
bisphosphate.

t
t

Q7 (une seule propositioFAUSSE)Régulation réciproque de la néoglucogénése
et de la glycolyse hépatique par le glucagon.

A) Dans le foie, le glucagon conduit rapidement a la phosphorylation de la pyruvate

kinase et ainsi aominhibition.

B)5lya €S FT2ASz S 3f dzOF 32y O2yRdzZA G NI} LIARSY!
bifonctionnelle et ainsi a sa conversienFBPase2.

O5lya €S FT2ASs €S 3f dzOF 32y O2yRdzZA (G Lt f QI dz3 Y
de la PEPCK et dedaucokinase.

D) En situation de jedne, le glucagon ralentit la glycolyse hépatique et favorise la
néoglucogénese.

Q8 (Une seule propositioRFAUSSE)Le diabete de type MODY2 est une maladie
métabolique héréditaire due a des mutations conduisant a une diminution de
fQFr QUAGAGS 3t dzO2 1Ayl asSao

A) Le diabete de type MODY2 se caractérise par une secrétion relativement faible
RQAyadz Ay S LI NI daSnelaligyiedtsi®r dia ghyegmieNBS LI2 ¥ a

B) Dans le diabete de type MODY2, la diminution de la synthese de glycogene peut
aQSELX Alj dzSNJ LI Niépmys@nslidiger y dzi A2y RS I

C) Dans le diabéte de type MODY2, la diminution de la glycogénogénese hépatique

peutadzd 8 A & QSELJX AljdzZSNJ LI NJ dzyS RAYAydziAzy RS ¢
glucokinase.

D) Les patients présentant un diabéte de type MODY2 ont une néoglucogenese

hépatique normale.
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Q9 (Une seule propositioirAUSSE)Le métabolisme du glycogéne.

A) Laphosphorylasekinase (Ph Kinase) phosphoridglycogenephosphorylase.

B) La glycogéne synthase a comme substragligcosetphosphate.

Ol QF RRAGA2Y RQdzy S-phospliai @ dzin@écue$le giytoded2 4 S ¢
YySOSaaAaasS f QdziAt AedénérdiexdgiuciBoSidiyipBosihadtd. A 32y NA OK S
D)IS YSiGlo2fAaYS Rdz 3t e0238yS Rlya S F2AS
le glucagon.

Q10 (Une seule propositior-AUSSE)Glycogénoses. Compte tenu de vos
connaissances sur le métabolisme du glycogene,s/diriez que :

A) Undéficit en glycogene synthase hépatique (glycogénose de type 0) doit
aQF 002YLI) AYySNI RQdzyS RAYAyYydziAzy RS& NBASNBSa
hypoglycémie geun

B) Un déficit en phosphorylase kinase (glycogénose de type IX) do2 OO2 Y LI Iy SNJ
RQdzyS | dzZa3YSy Gl GA dyglyédgnef I RSIAINI RIFGAZ2Y

C) Undéficit en glycogene phosphorylase hépatique (maladie de Hers, glycogénose

de type

+L0 R2A0G aQlFO0O02YLI AYSNI RQdzyS RAYAYydziAzy RS
RQdzy S | dz3 Y &yeivesidé glygogeReshapatique.

D) Un déficit en G6Pase (maladie de von Gierke, glycogénose de type 1) conduit
AYRANBOGSYSYy (= LI N dzy ST gRwagénesyntheed 6 SNRA|j dzSs ¢

Q11 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui eSIAUSSE

A) La synthése des nucléotides puriques et pyrimidiques peut se faire par récupération

des bases ou nucléosides préformés, ou par syntdéseovot. LJ- NI A NJ RQlF OA RS a
etdeglucose

B) La synthéseéle novodes purines, et les voies de récupératites bases puriques,

utilisent lephosphoribosylpyrophosphate(PRPP)

C)Les voies de synthésde novodes purines et des pyrimidines consomment moins

RQ! ¢t | dzS récéparatignzokr&pondarfes

D)La synthése de PRPP a partir du ribbgdosphate consommaATP

Q12 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

A) Les voies de dégradation de tous les composeés puriques convergent vers un

LINE RdzA (i dzy A lj dzS T primateddupeBeurdyNA Ij dzS 0 OKST S &
B) Les voies de dégradation de tous lesmposés pyrimidiques convergent vers un

produit unique, la cytosine (chez lgwimatessupérieurs)

O [ QF OARS dzNAlj dzS S a il néyhupuFigudl” S
D) [ QF OARS dzNAljdzS S&aid L)Sdz az2f dzo
liquidessynoviaux, provoquant une arthri@gie(goutte)

I LJ dza

f 2 {
tSY Af LISdzi L
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Q13 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

A) LasynthéselenovoRSa LidzNAy Sa FrFLAlG fQ202S0 RQdzyS NB
nucléotidesuriques

B) La synthésele novodesLJ®@ NA YA RAY Sa FlLAG f Q20 &0 RQdzyS |
les nucléotidepyrimidiques

O[S D¢t AYyKAOS fIF aedyiksasS RS fQlat t LI NIA
du GMP a partirdé QL a't

D) Le phosphoribosylpyrophosphate (PRPP) provient du ribga®sphate, qui lui

méme est produit par le shunt dpsntoses

Q14 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

A) Le déficit complet en adénirghosphoribosyltransférase (APRT) provoque la
production de 2,&dihydroxyadénine (2;®HA),un métabolite absent chez $eijet

normal

B) Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui provoque des lithiases
rénales

C)Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui peut précipiter sous
forme de cristaux dans les liquides synoviayxpvoquant une arthriteaigiie(goutte)

D) La production de 2;®HA peut étre diminuée par des inhibiteurs dedathineoxydag

Q15 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

A)La synthése des désoxyribonucléotides se fait a partirdesoxy
phosphoribosylpyrophosphate

B) La ribonucléosideliphosphate réductase catalyse la synthése des
désoxyribonucléotidesliphosphate a partir des ribonucléotidediphosphate

C) Laribonucléosideliphosphate réductase catalyse la synthése des
désoxyribonucléotidesliphosphate puriquestpyrimidiques

D) Le désoxyATP est un inhibiteur allostérique de la ribonucléosiighosphate
réductase qui inhibe la synthese des désoxyribonucléotitipsosphate puriques et
pyrimidiques

Q16 : Parmi les propositions-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE

A) La synthése de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylate synthase,
aQF002YLJ 3yS RS f Q2 E endihydofdlafe RS G SGINI Ké RNR F2
B) Lasynthésede dTMP gpartir de dUMP ,caalyséeparlathymidylatesynthase gst

dzy S SGF LIS RQdzy Oe Of S3 | dzA -réfluctasé et la géiire NI Sy A NJ |
hydroxyméthyltransférase

C) Le5-fluorouracile (5FU) est métabolisé erflBoro-désoxyUMP, qui est un

substrat suicide de la thjidylate synthase ; il est utilisé dans le traitement du cancer

ducdlon

D) Les inhibiteurs de la dihydrofolate réductase sont utilisés comme antibiotiques

ou comme anticancéreux, car ils favorisent la synthéked TMP

131



Q17 : quelle est la seule propositidPAUSSE ?

a l QSaid tS RSTAOAGU RS fIF RSaKeRNRIASYylIaS RSa
ramifiés qui est responsable dizleucinose

b- La déshydrogénase des acides aminés ramifiés catalyse la décarboxylation

2EBRIFGAGS RS& I OARSmnésrantrigsti 2 y Alj dz§a RS& | OAF

[ RSaAaK&@RNRISYlF &S RSa | OARSa h OSiG2yAljdzsSa

composeée de 3 enzymes etéfacteurs

d La leucine est le seul acide aminé a la fois cétoformateugletcoformateur

@

Q18 : quelle est la seule proposition JUSTE

a Lacystéine est un acidaminéindispensable
b- [ QOK2Y208aGAYdzZNASS YI f | RABlispAr3abI8 G Alj dzSZ NBY
(o2 La méthionine, sous sa forme activée, la8énosylméthionine est le principal

donneur de méthyldeft Q2 NHI y A aYS$S
d- [ QK2 Y2 O@ & i S Aafthéptoieiquedzy | OARS

Q19 : quelle est la seule proposition FAUSSE ?

& ALAT et ASAT sont deux transaminases dont les activités augmenizasdmn
OeiizfeasS KSLI GdumydrdrdeS i RQAY T NOG dza

b- Les transaminases utilisent toutes le méme cofactdarbiotine

c Les NI yal YAY Il 4Sa dziAfAaSyd d(d2dwWiSa €S YsvYS |
cétoglutarique

d 9fftSa R2yySylgluiadigss S& RS f QF OARS

Q20 : Quelle est la seule proposition JUSTE ?

a Latyrosine est un acide amimélispensable

b- La tyrosine est un acide amie&clusivementétoformateur

¢ Les catécholamines dérivent de tgrosine
d- Latyrosine est précurseur de la sérotonine

Q21 : quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a [ QF OARS F2ftAljdzS Said S LINBOdzNESdzNJ RSa T2
transfertde radicauxnonocarbonés

b- Le pyridoxaphosphate, synthétisé a partir de la vitamineB6, est entre autre
le cofacteur des réactionge transamination
(o2 Les folates ont un réle essentiel dans la synthese des bases puriques et

pyrimidiques ; a ce titre ils ontnurdle essentiel dans la prévention des défauts de
fermeture du tubeneural

d- La vitamine B12 peut étre utilisée directement comme cofacteur sans étre
transforméepréalablement
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Q22 : quelle est Imeule proposition JUSTE ?

al[ S 0e Ot S RSaufcyldaIKiebs Sidlés adidBst agpSrtiquéuenarique

b-1 Sa Syl eyvySa Rdz O& OdytSplashfiques QdzNBS a2y i G2dzi S
d [ QdzZNBS Said aeydiKSGAASS t LI NIANI RS fQlYY2Y
e [ QdzNBS Saild aeyiKSE&kbsSS t LI NIAN Rdz 0820t S F

Q23 : Quelle eska seule proposition FAUSSE ?

a Le muscle squelettique est la principale source endogefel CalniRéS &

b- [ 3fdzit YAYS LISN¥SG t t Q2NHIYAaYS RS OSK
toxique du lieu de production au lieu de détoxicatitafoie

¢ [ I RSANIRIFIGAZ2Y ANNBOSNEAOGES O2yRdzA G t f I
pour le systéme nerveux centrdl, QF YY 2y A I O

d Latransamination libére dé QI Y Y #ibyeA | O

Q24 : quelle est la proposition EXACTE ?

Quelle voie métabolique permet de lutter contredess oxydant ?

a Laglycolyse
b- Lalipolyse
c Laglycogénolyse

d- Lavoie des pentoses phosphates

Q25 : quelle est la propositioEXACTE ?

a- Tousles oxydant“s sont des radicaux libres

b- [ QS| dz 2§é3$Y$tﬁ§e Sad dzy NI RAOI €

¢ [ QS| dz 2 E& 3 S wis fus Eourtigyie® QR S0héroyyde

d Le radical hydroxyl aune desdA S LJ dza O2 dmpNdioRyddj dzS f QI yA2Y

Q26 : quelle est la proposition FAUSSE

a- Larespiration mitochondriale génere deadicauxibres

b- Laglutathion peroxydase a pour substrat le radidajdroxyl

c LaOF GFf1 &8 F LJ2dzNJ adzoai N} G f QSldz 2E&3SysSS$S
d- LeNO est urradicallibre
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Q27 : quelle est la proposition EXACTE ?

5Fya OSNIFIAya Y2Rs8tSa FyAYldzEZ fF O2Y06AylAa
fALROjdzSE SG RQIFIOSieéet OFNYyAGAYS [dzAYSyasS 1
inefficace.Cette observation indique que :

a- Il faut combiner deux puissants antioxydants pouriava effet sutalongévité

b-[ QF OSdef/ 2! 3ISYSNB LI N fdafet@agioxpdan®deNy A GAy S S
f Ql lPdicReS

c [ QS antioSydantdet QI kpaidué&doit & Q S E §aNs Sikdthondrie

d-[ QSTFFSG FyidAz2E@RI yalo SEES NIXBIND ARR & af A L92 QUjSdzS ORiZ
endoplasmiqe

Q28 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a [ QOLYRAOS RS al aasS /2N1LR2NBtfS oLa/ o LISNXYSI
b-!'yS @IftSdNJ RS tQLa/ AYFSNASANBE t My &2dz Az
c- 584 1jdzS I @IstipbriaNg aRS onfpQIRQL2 6Sa G G S

d-[ Sa Sildia RQ20Sacom@bidicay i | 4a20AS4a t RSa

Q29 : Quelle est la seule proposition EXACTE ?

a- La voie des Pentosgshosphate est une source de NADPH
b- La glycolyse produit du NADPH

¢ Le NAD est essentiel dalipogenése
d [ QSyT eYS YItAldzS yS LINE JijNEBPHLI &

P
(0p))

NB R dzO i

Q30 : Quelle est la seule propositidFAUSSE ?

a- Le Citrate est un produit de la glycolyse
b- Le Citrate est produit dans les mitochondries

c- Le Citrate peut sortir de la mitochondrie
d- Le Citrate participe a la voie delipogenése
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Faculté de Médecine Paris Descartes
DFGSM 2UE3 Métabolisme
Examen du 16 décembre 2014

30 Questions (Q1 a Q30)

Questions a Choix UNIQUE : 1 seltmne réponse par
guestion

ATTENTIONt: 2 dzZNJ OKF lj dz8 ljdzSa A2y > @2dza yS RS@ST O
Pour certaines questions la réponse a cocher est la SEULE REBOSHEais pour

RQIF dziNBa ljdzSadAizyas I NBLRAYSSEectestrec®K SNJ Sa i
pour chaque question avant la présentation des 4 propositions

b2GS RS fQbhyyP2z&E Ss2aEy I LI a RSaE OKFy3aSYSyd
IANRdzLIS RS ljdzSaidAaz2ya t € QFdziNBX OQbrdeli t I+ LINBA
Q1 (Une seule propositioEXACTE)] QAy adzZ Ay S Y

A- Estsécrétée par les celluldsdu pancréas en réponse a une hyperglycémie

B- Stimulel'entrée du glucose sanguin par GLUT4 dans les cellules musculaires
G Inhibela néoglucogénése et la glycogénogénisgatioue
D- Favorise la glycolyse et la glycogénolyse hépatique

Q2 (Une seule proposition FAUSSERA y a dzf Ay S Y
A- Esthypoglycémiante

B- Stimulelasynthesede glycogenéhépatiqueet musculaireenprovoguant
t QFE OUAGI UAZ2¢¥yntRaSe £ It 60238y S

G Inhibet QK@ RNRf &aS Rdz 3t &0233spfoSoquarg LI G Alj dzS S
f QAYVKAOAGA 2 phosRiferylase It @ 0238y S
D- Activela lipolyse deadipocytes.

Q3 (Une seule propositioEXACTE)Le mécanisme de la sécrétion de l'insuline
A- Estessentiellemenherveux

B- Reposesurlespropriétéscinétiquesde GLUT2tdef QKSE21 Ay & S
G Impliquela voie de la glycolyse des celluletulpancréas

D- dépend de récepteurs au glucose situés sur la membrane plasmique des cellules
3 du pancréas.

Q4 (Une seule propositioRFAUSSE)Dans le diabéte de typk:

A- Ladestruction progressive des cellules 3 du pancréas conduit @iamiaution
de la productioR QA y a dzt Ay S

B[ QK& LISNBEOSBISHYAISdzS Sy LI NIGAS LI Nétdel &4 A Ydz
lanéoglucogénése
G[ QS ydi §lig&e dans les cellules musculagtles adipocytes reste normale
D[ QI O dealipolyseengtraineunelibérationR Q | Cokastiesstimulantla
synthese des corp=etoniques.
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Q5 (une seule propositioFAUSSE)La néoglucogénese.

A) Lanéoglucogénése correspond a la formation de glucose a paniréateirseurs
nonglucidiques.

B) [ Q2 EI f 2 mitOchandrial Sest réduit en malate par une malate
deshydrogénase dont le coenzyme et le FAduit(FADH?2).
O[F yS23ftdz023Sy s aSsS ddagfyckibl ede@B8ateT S OG dzSNJ LI NIi A N.

D) La glycéraldéhyd8-phosphodeshydrogénase est une enzyme utilisédgar
glycolyse et laéoglucogénese.

Q6 (une seule propositioFAUSSERégulation de la glycolyse.

AS5Fya €S T2ASZ glyctlyse/ adzf AYS &adGAYdzZ S €I
B) DansleF2 ASS f QAyadzZ AyS O2yRidASYyLe ¥ S RSLIK2AL
bifonctionnelle et a sa conversion PiFrK2.

C) Le produit de la PFK2 est un activateur allostérique de la PFKIngtihiteur
allostérique de l&BPasel.

D) [ QI OlRFERAde St QS y T bioriGionnele produit du fructosel,6-
bisphosphate.

Q7 (une seule propositiofAUSSERégulation réciproque de leéoglucogénése et de
la glycolyse hépatique par le glucagon.

A) Dans le foie, le glucagon conduit rapidement a la phosphorylatida gguvate
kinaseet ainsi a somhibition.

By5lya S F2AS> S 3fdzOF 32y O2yRdzA G NI LIARSY
bifonctionnelleet ainsiasaconversiorenFBPase2.

C)5Flya S F2ASs €S It dzOF 32y O2yRdzA G L f QF dz3
de la PEPCK et thglucokinase.

D) En situation de jelne, le glucagon ralentit la glycolyse hépatique et falebrise
néoglucogénese.

Q8 (Une seule propositioRAUSSE)Le diabete de type MODY?2 est umaladie

métabolique héréditaire due a des mutations conduisantaBme YA ydzi A 2y RS € QI O
glucokinase.

A) Le diabéte de type MODY2 se caractérise par une secrétion relativement faible
RQAYyadz AyS LI NI £S LI YONBI &aglysghieNBLIZYy aS Lt dz
B) DansAIe“diabéte de type MODY?2, la diminAutiorl de la synthége de@yqogu'g
AaQSELIX Al dzSNJ LI NIéplays8@nsHRmgqWer y dzu A 2y RS f |
C) Dans le diabéte de type MODY2, la diminution de la glycogénogénese hépatique
LISdzi | dzaaA &QSELX AljdzSNI LI NI dzyS RAYAydzi A
glucokinase.

D) Les patients présentamn diabete de type MODY2 ont unéoglucogenese
hépatiquenormale.
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Q9 (Une seule propositioRAUSSE)Le métabolisme du glycogéne.

A) La phosphorylaskinase (Ph Kinase) phosphor@dglycogenephosphorylase.
B) Laglycogenesynthaseacommesubstratle glucosel-phosphate.
O [ QF RRAGAZ2Y RQdzy S -phogohae @ tzinSlécieSle glytotpbe a
YySOSaaAaasS fQdziAftAal GA2Yy RQdaypkosphatel A &
D) Le métabolisme du glycogéne dans le foie est inversenéntlé par
f QAy adalukagdh. SG € S

S ¢
2y NR

Q10 (Une seule propositioFAUSSE)Glycogénoses. Compte tenu de vos
connaissances sur le métabolisme du glycogene, vous diriez que :

A) Undéficit en glycogene synthase hépatique (glycogénose de type 0) doit
aQlF O02YLI Iy SNI RQdzy S RAYAYdzi A RDdAHSE NB &SN
hypoglycémie geun

B) Undéficit en phosphorylase kinase (glycogénose de type 1X) doit
aQl 002 YL 3y SNJIioR @edadégratiativh Mjigcpgere i

C) Undéficit en glycogéne phosphorylase hépatique (maladie de Hers,
glycogénos® S (@8 LJS L0 R2A0 aQlF O02YLJI Iy SN RQdzy
RSAINIRIGA2Yy RS 3Jte023s8yS Si d2y O RQdzyS |
glycogenéhépatique

D) Un déficit en G6Pase (maladie de von Gierke, glycogénose de type I) conduit
AYRANBOGSYSYy (= LI N dzy STghwagenet f 2 &G SNR |j dzS
synthase.

Q11 :Parmi les propositions-dessous, indiquetelle qui est FAUSSE

A) La synthése deasucléotides purigues et pyrimidiques peut se faire par
récupération dedvasesou nucléosidepréformés,ou par synthesede novoapartir

R Q| CGamiréSei deglucose

B) La synthesele novades purines, et les voies de récupération des bpsegues,
utilisent le phosphoribosylpyrophosphateRPP)

C) Les voies de synthesl® novades purines et des pyrimidines consomment moins
RQ! ¢t 1jdzS f Sa @priespandart€s NB OdzLISNI G A2y
D) Lasynthésede PRPR partir du ribose-5-phosphateconsomme2ATP

Q12 :Parmi les propositions-dessous, indiquetelle qui est FAUSSE

A) Les voies de dégradation de tous les composes puriques convergeahvers

LINE RdzA G dzy A lj dzS 3 primbate3gupéBeurdyNA I dzS 6 OK ST f Sa
B) Les voies de dégradation de tous les composeés pyigunes convergent versm

produit unique, la cytosine (chez les primatapérieurs)

C)[ QI Grigue &stlaforme laplusoxydéedu noyaupurique

D)[ QI Grigiue &tpeusoluble,il peut précipitersousforme de cristauxdansles
liquidessynoviauxprovoquantune arthrite aiglie(goutte)
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Q13 :Parmi les propositions-dessous, indiquetcelle qui est FAUSSE

A)LasynthésglenovoRS & LIZNAY S& FIAG fQ2062S3G RQdzyS NB
nucléotideguriques

B) LasynthéselenovoRS & LI NAYARAYSA FlLAG tQ202Si RQdzy
les nucléotidepyrimidiques

C)LeGTHnhibelasynthésedef Q! &partirdef Q Leaft Xlindilbela synthésealu

GMP apartirdé QL a't

D) Lephosphoribosylpyrophosphat@RPProvientdu ribose5-phosphate guilui-

méme est produit par le shunt dpentoses

Q14 :Parmi les propositions-dessous, indiquetcelle qui est FAUSSE

A) Le déficit complet en adénirghosphoribosyltransférase (APRT) provoque la

production de 2,&ihydroxyadéning2,8-DHA), un métabolite absent chez le sujet

normal

B) Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui provoque des lithiases
rénales

C) Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui peut précipiter sous

forme de cristaux dans les liquides syiaux, provoquant une arthritgigtie(goutte)

D) La production de 2;®HA peut étre diminuée par des inhibiteurs de la xanthine
oxydase

Q15 :Parmi les propositions-dessous, indiquecelle qui est FAUSSE

A) La synthése des désoxyribonucléotides se fait a partir du

désoxy phosphoribosylpyrophosphate
B) La ribonucléosidéiphosphate réductase catalyse la synthése des
désoxyribonucléotidesliphosphate a partidesribonucléotidesdiphosphate
C) La ribonucléosidediphosphate réductase catalyse la synthese

des désoxyribonucléotidediphosphate puriquestpyrimidiques
D) Le désox3ATP est un inhibiteur allostérique de la ribonucléosigghosphate
réductase qui inhibe la synthese des désoxyribonucléotitipsosphate puriquegt
pyrimidiques

Q16 :Parmi les popositions cidessous, indiquetelle qui est FAUSSE

A) La synthése de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylate synthase,
aQF002YLJ 3yS RS f Q2 E emlhydraf@lafe RS G SGONI Ké RNR T2
B) La synthese de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylate synthase, est
une St LIS RQdzy 0OeOf Ss  ljdzh  F I Kéductdse/ et NSy A NJ | dza &
hydroxyméthyltransférase
C) Le5-fluorouracile (5FU) est métabolisé erfl6oro-désoxyUMP, qui est un
substrat suicide de la thymidylate synthase ; il est utilisé dans le traitement du
cancer dicolon
D) Les inhibiteurs de la dihydrofolate réductase sont utilisés comme antibiotioues
comme anticancéreux, car ils favorisent la synthesdTddP
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Q17 :quelle est lesseule proposition FAUSSE ?

a-/ Q $eddficitde ladéshydrogénasdesacides cétoniquesdesacidesaminés
ramifiés qui est responsable deléacinose

b- Ladeshydrogénasdesacidesaminésramifiescatalysea décarboxylation o 5
2ZEEeRIUAGS RSa | OARSAa bhrani€sl 2y AljdzSa RSa | OA
c- Ladéshydrogénasdesacides' cétoniquesdesacidesaminésramifiésest
composeée d8 enzymes et 5 cofacteurs
d- La leucine ede seul acide aminé a la fois cétoformatetiglucoformateur

Q18 :quelle est lasseule proposition JUSTE

a- La cystéine est un acide aminéispensable
b-[ QK2Y2 0@ aliAydz2NR ST Yméthibrihairilispgrsabls i A lj dzSX NBy |
¢- La méthionine, sous sa fornaetivée, la &adénosylméthionine est le principal
donneur de méthyldé Q2 NHI YA aYS
d-[ QK2Y2 08 ail SAyYyS pdStigue dzy | OARS | YAYS

Q19 :quelle est laseule proposition FAUSSE

a- ALATet ASATontdeuxtransaminasesiont lesactivitesaugmententen casde 5
oeuzfeasS KSLI UArdydedrdeSU RQAY TIF NOuUdza Rdz

b- Les transaminases utilisent toutes le méme cofactiusjotine

c-[ S& UNYyalYAylaSa dziAfAaSyld G2dziSa €S Ys

h OSG23f dzd I NR |j dzS

d-9tf Sa& R2yySylgluiaigzé S& RS f QFf OARS

Q20 :quelle es laseule proposition JUSTE

a- La tyrosine est un acide amimélispensable
b- La tyrosine est un acide aminé exclusivematbformateur

¢ Lescatécholaminesdériventde latyrosine
d- La tyrosine est précurseur de la sérotonine

Q21 :quelle est lsseule proposition FAUSSE
al QF OARS F2tAljdzS Sad S LINBOdMzNESdzNJI RSa T2
transfertde radicauxnonocarbonés
b- Le pyridoxaphosphate, synthétisé a partir de la vitamine B6, est entre autre
le cofacteur des réactions dg®nsamination
c- Lesfolatesont un réle essentieldansla synthesedesbasesuriqueset
pyrimidiques; a ce titre ils ont un role essentiel dans la prévention des défauts de
fermeture du tube neural
d- La vitamine B12 peut étre utilisée directement comaodacteur sans étre
transforméepréalablement
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Q22 :quelle est lsseule proposition JUSTE o A o
a[S O0e0tS RS fQdz2NBS Said NBEtAS Idz 080t S RS
fumarique A S A

b-[ Sa Syl eyYSa Rdz OeOf S RS f QdzNBES a2
c- [ QdzZNBS Said aeyiKSGAASS t LI NIANI RS fQlF YY
d- [ QdzNBS Said aeyiKSGAASS L LI NIAN R

Q23 :quelle est Isseule proposition FAUSSE ?

a[S YdzaOft S aljdzSt SGdAljdzS Sad f1 LINAYOALI t S

b- LaglutamindJSNXY S t f Q2NHFYA&aYS RS OSKAOdzZ SNJI |
toxique du lieu de production au lieu de détoxication, le foie

¢ [ RSANI RFGAZY ANNBJS NEdmpds&oxiguepoitdzh G + € I
le systeme nerveux centrél, Q| Y Y 2 ym O

d- Lai NI yal YAY Il GA2Yy libked § NB S QI YY2YALI O

Q24 :quelle est lgproposition EXACTE ?

Quelle voie métabolique permet de lutter contre le stress oxydant ?
a- Laglycolyse
b- Lalipolyse
c- Laglycogénolyse
d- Lavoie des pentosgshosphates

Q25 :quelle est lgproposition EXACTE ?
a- Tousles oxydants sont des radicaux libres

b-[ QSl dz 2E&@3SySS S&ai dzy NI RAOIf f AoNB
c [ Q Skydénéeaunedemivie pluscourtequef Q| suipefoyyde
d- Le radical hydroxyl a une dewie plus courte qué Q | guperoyyde

Q26 :quelle est lgproposition FAUSSE ?

a Larespiration mitochondriale génére des radicéibres

b- Laglutathion peroxydase a pour substrat le radicgtiroxyl

cLaOF GFfl asS I Lxypddéd dzo G NI G f QS| dz
d- Le NO est un radical libre

Q27 :quelle est Igproposition EXACTE ?
5lyada OSNIIFAya Y2R8tS8a FyAYldzEZ tF O2Yo0AYyl A a
fALROljdzSE S RQlFOSGeft OFNYyAGAYS |dzAYSyasS 1
inefficace. Cette observation indique que :
a- Il faut combiner deux puissants antioxydants pour aum effet sura
longévité
b- [ QL OStef/ 2! TSYSNB LI N f QFOSiGet OF NYAUAYS
FyiA2E&RIyGa RS fQlF OARS f ALR Ol dzS
- [ QSTFFSH yGAZEeRIyd RS f OritdooiBe t A LJ2 Olj dzS
d- [ QSFFSG yGA2Ee@RI yieréeSdarts B Fe@alurS A L2 Olj dzS
endoplasmique
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Q28 :Quelle est laseule proposition FAUSSE ?

a [ QLYRAOS RS al aasS /2NLRNBtfS oLal/ 0 LISNYS
b-!yS @I tSdz2NJ RQLa/ AyFImMikSdzZNE t my az2dzZ A3y
c- 584 1jdzS t @I f SdzNJ2R®nparR @2 6 SHAIG K dzLIS NA S dzN
d- [ Sa Sil (ant &Reiés § des da@bidié?

Q29 :Quelle est laseule proposition EXACTE ?

a- La voie des Pentosgdosphate est une source de NADPH

b- La glycolyse produit du NADPH

¢ Le NADest essentiel a lgpogenése

d[ QSyT @YS YItAldz2S yS LINEJ2NAEBPHLI & RS NBRd:

Q30 :Quelle est laseule proposition FAUSSE ?

a Le Citrate est un produit de ddycolyse

b- Le Citrate est produit dans lesitochondries

¢ Le Citrate peut sortir de faitochondrie

d- LeCitrate participe a la voie de la lipogenese
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/| 2NNA IS RS t QSEFYSY Rdz mc

30 Questions (Q1 a Q30)

Questions a Choix UNIQUE : 1 seule bonne réponse par
guestion

ATTENTIONt: 2 dzZNJ OK I lj dz§ ljdzSadGA2y s @2dza yS RS@SI

Pour certaines questions la réponse a cocher est la SEULE REBOSHmais pour

RQIF dziNBa ljdzSadArzyas I NBLBAYSSEectestprécO& SNI Sa i

pour chaque question aant la présentation des 4 propositions

Q1 (Une seule propositioEXACTE)] QAy adzZ Ay S Y

A- est sécrétée par les cellulékdu pancréas en réponse a une hyperglycémie
B- stimule I'entrée du glucose sanguin par GLUT4 dans les cellules musculaires
G inhibe la néoglucogéneése et la glycogénogénése hépatique

D- favorise la glycolyse et la glycogénolyse hépatique

Q2 (Une seule propositioFAUSSE) QA Yy adz Ay S Y

A- Est hypoglycémiante

B- Stimulela synthesede glycogenehépatiqueet musculaireenprovoquant
f QI OUAGEF UA2¢yntRaSe I It 60238y S

G Inhibef QK@ RNRf @€aS Rdz 3f & O2 I SpoBoquarg LI G A lj dzS§ S

f QAYVKAOA (A 2 pghodpiorylase 3If 20238y S
D- Activela lipolyse desdipocytes.

Q3 (Une seule propositioEXACTE)Le mécanisme de la sécrétion de l'insuline

A- Est essentiellement nerveux
B- Reposesurlespropriétéscinétiquesde GLUT2tdef QKSE2 { Ayl & 8§
G Implique la voie de la glycolyse des cellulesiB pancréas

D- Dépendde récepteurs au glucose situés sur la membrane plasmique des
cellules 3 dypancréas.

Q4 (Une seule propositioRFAUSSE)Dans le diabéte de type:1

A- Ladestruction progressive des cellules 3 du pancréas conduit a une
diminution de la productiolR QA y a dzft Ay S

B[ QK& LISNAOSBISHYAISdzS Sy LI NIAS LI Nattl adAyYdz

de la néoglucogénese

G [ QS ydi HllE&e dans les cellules musculaires et les adipocieste
normale

D-[ QI O de@alipolysénfraineunelibérationR Q | CykaRIiBrés stimulant
la synthése desorpscétoniques.
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Q5 (une seule propositioFAUSSE)La néoglucogénese.

A) La néoglucogénese correspond a la formation de glucose a partir de
précurseurs noglucidiques.
B[ Q2 ELl £ 2 OS (I (& rédik eh 2nlde2pylr Briddnaldte des
hydrogénase dont le coenzyme et le FA&uit(FADH?2).
O [l yS23ftdz023Sys§asS LlSdzi aBSeFSOUGdzSNI LI NI,
D) La glycéraldéhyd8-phosphodeshydrogénase est une enzyme utilisée par la
glycolyse et laéoglucogénese.

Q6 (une seule propositioffAUSSERégulation de la glycolyse.

A5lya S F2ASZ glfjcoyse/adz AyS &adAYdzZ S f I

B)5lya S F2ASsS tQAyadZ AyS O2yRdzA G t dzyS |
bifonctionnelle et a sa conversion EfrK2.

C) Le produit dda PFK2 est un activateur allostérique de la PFK1 et un inhibiteur
allostérique de |&BPasel.

D) [ QI OlRFERAdE X QS y T bioriGionnelle produit du fructose
1,6- bisphosphate.

Q7 (une seule propositiofFAUSSERégulation réciproque de t#oglucogéneset
de la glycolyse hépatique par le glucagon.

A) Dans le foie, le glucagon conduit rapidement a la phosphorylatida de
pyruvate kinase et ainsi a sohibition.

B)5Flya S FT2AS> S 3ftdzOlF 32y O2yRdzA G NI LA R
bifonctionnelleet ainsi a sa conversion EBPase2.

O5Fya €S FT2ASs S 3t dzOlF 32y O2yRdzZAG t € QI d
genes de la PEPCK et dgllacokinase.

D) En situation de jedne, le glucagon ralentit la glycolyse hépatique et favorise la
néoglucogénese.

Q8 (Une seule propositioRAUSSE)Le diabete de type MODY?2 est umaladie
métabolique héréditaire due a des mutations conduisant a une diminution de
f QF OGAGAGS 3f dzO2 1Ayl asSao
A) Le diabéte de type MODY2 se caractérise par une sécrétion relativement
T | A oirisine RAR le pancréas en réponse a une augmentationlade
glycémie.
B) Dans Iq diabéteAdg type MODY2, la diminution de la syqthése de glygogéne o
LISdzi a QSELJ Al dzS NJ tSpoNJeinkylidqueR A YA Yy dzUA 2y RS
C) Dans le diabéte de type MODY2, la diminution deglycogénogénése
KSLI GAljdzS LISdzi | dzaaA &aQSELIX Al dzSNJ LI NI dzy
de la glucokinase.

D) Les patients présentant un diabéete de type MODY2 ont une
néoglucogenese hépatiqueormale.
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Q9 (Une seule propositioRAUSSE)Le métabolisme du glycogene.

A) La phosphorylaskinase (Ph Kinase) phosphorgglycogene
phosphorylase.

B) Laglycogénesynthasea commesubstratle glucosel-phosphate.

O[ QF RRAGAZ2Y RQdzy S-phospliae @ dzin@écuesle 3t dzO2 4 S ¢
glycogéne/ SOSAaaAGS tQdziAft A&l GAZ2Y RQdzyS f Al A
nucléosidetriphosphate.

D) Le métabolisme du glycogéne dan§ le foie est inversement régulé par
f QAy adalucagdh. S € S

Q10 (Une seule propositiorFAUSSE)Glycogénoses. Compte tenu de vos
connagsances sur le métabolisme du glycogéene, vous diriez que :

A) Undéficiten glycogénesynthasenépatique(glycogénosee type 0) doit
aQl 002 Y LI dnyirfitidd desfEdeyv&gylycogéniquest doncR Q dzy” S
hypoglycémi&jeun
B) Un déficit en phosphorylase kinase (glycogénose de type 1X) doit
aQl O02YLI IYySNI RQdzy S | dzadaS§lycdgéné A 2y RS I R
C) Undéficiten glycogénephosphorylasénépatique(maladiede Hers,
glycogénoseletype+ L0 R2A G aQlF 002 YLI BAydégdatR dzy S RAYAY
RS 3Jte0238yS Si R2yO RQdzyS FdzaAYSyil A2y RSa
D) Undéficit en G6Pase (maladie de von Gierke, glycogénose de type 1) conduit
AYRANBOGSYSYy Gz LI N dzy ST ghRdgenesynthasé (G S NR |j dzS 3

Q11 :Parmi les propositions-dessous, indiquetelle qui est FAUSSE

A) La synthése des nucléotides puriques et pyrimidiques peut se faire par
récupération des bases ou nucléosides préformés, ou par synttesevo
b LI NGAN RQI Quces&a | YAYySa SiG RS

B) La synthesele novades purines, et les voies de récupération des bases
puriques, utilisent le phosphoribosylpyrophosphé@&RPP)

C) Les voies de synthés#e novodes purines et des pyrimidines consomment
Y2AY A RQ! ¢t Iédepérdtidhcorregpdridétes R S

D) La synthese de PRPP a partir du ribegdosphate consommeA&TP

Q12 :Parmi les propositions-dessous, indiquetelle qui est FAUSSE

A) Les voies de dégradation de tous les composés puriques convergent vers
dzy’ LINEZ RdzA (i diry0d (fhézSeprinfat@ssupériéus) dz
B) Les voies de dégradation de tous les composés pyrimidiques convergent
vers un produit unigue, la cytosine (chez les primatagoérieurs)
O QF OARS dzNAljdzS Said f I pufigReNY S | LI dza 2 E@
D[ QI Qrigue&stpeusoluble,il peutprécipitersousforme de cristauxdans
les liquides synoviaux, provoquant une arthiiiglie(goutte)
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Q13 :Parmi les propositions-dessous, indiquetelle qui est FAUSSE

A) La synthéselenovoR Sa LJIzZNAY S& FI A (i alfosiquefaii R Qdzy S
les nucléotidepuriques

B) LasynthésdenovoORS & LI NAYARAYS&a FIFLAG f Q20280 RQ
par les nucléotidepyrimidiques

C)LeGTHRnhibelasynthésedef Q! dpartir def QL aft O!lintBkiela

synthésedu GMP a partirdd QL a't

D) Lephosphoribosylpyrophosphai@RPR)rovientdu ribose5-phosphate,

qui lur méme est produit par le shunt desntoses

Q14 :Parmi les propositions-dessous, indiquetcelle qui est FAUSSE

A) Le déficit complet en adénirghosphoribosyltransférase (APRT) provoque la
production de 2,&dihydroxyadénine (2;®HA), un métabolite absent chiez
sujetnormal

B) Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui provoque des lithiases

rénales

C) Le 2,8DHA est un composé extrémement peu soluble, qui peut précipiter sous
forme de cristaux dans les liquides synoviaux, provoguant une arthrite aigie
(goutte)

D) La production de 2;®HA peut étre diminuée par des inhibiteurs de la xanthine
oxydase

Q15 :Parmi &s propositions eilessous, indiquetcelle qui est FAUSSE

A) Lasynthése des désoxyribonucléotides se fait a partir du
désoxy phosphoribosylpyrophosphate

B) La ribonucléosidediphosphate réductase catalyse la synthese des
désoxyribonucléotidesliphosphate gartir des ribonucléotidesdiphosphate

C) Laribonucléosidediphosphate réductase catalyse la synthése des

désoxyribonucléotidesliphosphate puriquest pyrimidiques

D) Le désoxyATP est un inhibiteur allostérique de la ribonucléostiphosphate
réductase quinhibe la synthése deksoxyribonucléotidesdiphosphate
puriqueset pyrimidiques

Q16 :Parmi les propositions-dessous, indiquetcelle qui est FAUSSE

A) La synthése de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylate synthase,
aQF 002 YIHIQRES RRE A2y RS difiy§rofdlateK @ RN2 F2f I S Sy
B) La synthése de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylate synthase,
estuneS G LIS RQdzy Oe Of Sz |jdzaA ¥ krédictase ¢taS NIISy A NJ | dza
sérine hydroxyméthyltransférase
C) Le5-fluorouracile (5FU) est métabolisé erflaoro-désoxyUMP, qui est un
substratsuicide de la thymidylate synthase ; il est utilisé dans le traitement du
cancer dwcolon
D) Les inhibiteurs de la dihydrofolate réductase sont utilisés comme antibiotiques

ou comme anticacéreux, car ils favorisent la synthese dEMP
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Q17 :quelle est laseule proposition FAUSSE ?

a | QS @édficitle®déshydrogénasdesacides' cétoniquesdesacidesaminés
ramifiés qui est responsable deléaicinose

b. Ladeshydrogénasdesacidesaminésramifiescatalysda décarboxylation o
oxydatveRS a4 I OARSa h OSuU2yanifietkSa RSa | OARSa I
c. Ladéshydrogénasdesacides' cétoniquesdesacidesaminésramifiésest
composéale3 enzymest 5cofacteurs
d. Laleucine est le seul acide aminé atés cétoformateuret glucoformateur

Q18 :quelle est lasseule proposition JUSTE

a. La cystéine est un acide aminéispensable
b.[ QK2Y2 0@ aiAydz2NR SI Yméthibnhairlispgrdabls i A lj dzSX NBy
c. La méthionine, sous sa forme activée,$adénosylméthionine est le
principaldonneur de méthyldd Q2 NHI YA aYS
d[ QK2Y2 08 ad SAyYyS pdtiigue dzy F OARS | YAYS

Q19 :quelle est lsseule proposition FAUSSE

a. ALATet ASATontdeuxtransaminaseslontlesactivitésaugmententen cas
decytolyseK S LI U A lj dzS S imyoRafdé v ¥ NO U dza Rdz

b. Lestransaminasesitilisent toutes le mémecofacteur,labiotine

c. Lestransaminasesitilisenttoutesle mémeaccepteuR Q I 120 3FA R S
cétoglutarique

d9tffSa R2yySylgluiaigzea Sa RS f QF OARS

Q20 : Quelle est la seule proposition JUSTE

a- Latyrosine est un acide amimélispensable
b- La tyrosine est un acide aminé exclusivenuénbformateur

c- Lescatécholamines dérivent de lgyrosine
d- La tyrosine est précurseur dedarotonine

Q21 : quelle est la seule proposition FAUSSE

al QF OARS F2fAljdzS Said €S LINBOdzNESdzNJ RSa T2
transfertde radicauxmonocarbonés

b- Lepyridoxatphosphate synthétiséa partir de lavitamineB6,estentre autre
le cofacteur degéactions deransamination

c- Les folates ont un réle essentiel dans la synthese des bases puriques et
pyrimidiques, a cetitre ilsont un réleessentiedansla préventiondes
défauts de fermeture du tubaeural

d- La vitamine B12 peut étre utilisédirectement comme cofacteur sar&re
transforméepréalablement
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Q22 :quelle est laseule proposition JUSTE

a[ S 080t S RS fQdz2NBS Said NBtAS ddz 080fS RS
fumarique

b-Les enzymes du cycle de f QdzNsBn§ toutes cytoplasmiques

[ QdzNBS Said aeyiKSUAASS torgdhediANI RS £ QI Y

d-[ QdzNBS Saild aeyiKSKabaSS £ LI NOANI Rdz O& Of S

Q23 : Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a[S YdzaotS aljdzSt SGUAljdzS Sad tF LINAYyOALN f

b- LaglutamindJSNXY SG t f Q2NHIFIYA&aYS RS @OSKAOdzZ SNJ
toxique du lieu de production au lieu de détoxication, le foie

c[ I RSANIRFGA2Y ANNBOISNAAOCL Soxiue pordzA 4 + £ I
le systéme nerveux centrédl, QI YY2 Yy Al O

d-Lad NI YAl YAY I GA2Yy fliar@ 8 NBE RS € QF YY2YALl O

Q24 :quelle est Igproposition EXACTE ?

Quelle voie métabolique permet de lutter contre le stress oxydant ?

a- Laglycolyse

b- Lalipolyse

¢ Laglycogénolyse

d- Lavoie des pentoses phosphates

Q25 :quelle est Igproposition EXACTE

a- Tousles oxydants sont des radicaux libres

b-[ QSI dz 2E&@3SySS Sai dzy NI RAOIFE f AoNB

¢ [ QS| dz 2 E& 3 S Wis flus tourtizgu® QR $0héRoyyde

d Leradical hydroxylaunederdA S LJ dza O2 dalp@rdyddi dzS € QI y A 2

Q26 :quelle est Igproposition FAUSSE
a Larespiration mitochondriale génere des radicdilpres
b- Laglutathion peroxydase a pour substrat le radiclaydroxyl

¢ Lacatalase a pour substrdt Q S | dz
d- Le NO est un radical libre
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Q27 :quelle est Igproposition EXACTE ?

5ya OSNIIAya Y2RS8fSa lyAYldzES f1 O2YO0AY Ll A
f ALROljdzSE S RQIFOSieft OFNYyAGAYS [dzAYSyasS |
inefficace. Cette observation indique que :

a- Il faut combiner deux puissants antioxydants pouoiawun effet sur la longévité ) )

b-[ QI Osueft/ 2! ISYSNB LI N f QI Ggtioydartld N A UA Y S
RS f QI OARS f ALJ Olj dzS

[ QSTFFSG FyYyGA2E@RIYyd RS f Qmidshén8riet A L32 Olj dz§ R

e[ QSTFSG I yiAaAz2zE&@RIyd RS fQlF OARS fALROIdS R
endoplasmique

Q28 :Quelle est Isseule proposition FAUSSE ?

a [ QLYRAOS RS al aasS / 2Nliahpulerde 6 La/ 0 LISNY!
b-!yS @I fSdz2NJ RS fQLa/ mage8NASdz2NE t wmy &2 dz
c-58a jdzS I @I fSdz2NJ RS f QR2R0Sa & (% dzLIS NA S dz
d-[ S& Silda RQ20 8eScom@bidac8 y i | 4a20ASa t

Q29 :Quelle est laseule proposition EXACTE ?

a- La voie des Pentosgshosphate est une source ddADPH
b- La glycolyseroduit du NADPH

c- Le NADest essentiel a lgpogenése
d- [ QSyT @YS YIfAljdzS yS LINE J21NABPH LI &

0«
w»
Z
o)
puli

Q30 :Quelle est Isseule proposition FAUSSE ?

a- Le Citrate est un produit de Iglycolyse

b- Le Citrate est produit dans lesitochondries

c- Le Citrate peut sortir de laitochondrie

d- Le Citrate participe a la voie de la lipogenese
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Faculté de Médecine Paris Descartes
DFGSM 2UE3 Métabolisme
Examen du 17 Décembre 2013

30 Questions (Q1 a Q30)

Questions &Choix UNIQUE : 1 seule bonne réponse par
guestion

ATTENTIONPour chaque question, voug S RS@SI O20KSNJ 1jdzQ! b9
Pour certaines questions la réponse a cocher est la SEULE REBONEEnais pour

RQI dzi NS a 1jdzSaidA 2y &tla SEULE REPOMBESSECHei esD @rédikeS NJ S
pour chaguequestionavantla présentationdes4 propositions.

Q1- Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a- Les acides aminés aromatiques sont des acides aminés indispensables
b- La tyrosine est un acide amie&clusivement cétdormateur
c- Les catécholamines dérivent de la tyrosine
d- La tyrosine est précurseur de la sérotonine

Q2- Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a- La cystéine est un acide aminéispensable
b- [ QK2Y2 08 A GAYdzZNRAS Of I ARAWANS LI NengpiBRFIA D33 (10 /S.v{
méthionineindispensable =~ . 5 5 . .
c [ YSUKAZ2YAYS Saiud €S LINAYOALIf RDYYy SdzNJ RS
une forme activée la-8dénosylméthionin€gSAM)
d- [ QK2Y20eaidSAyYyS pdStaigue dzy | OARS | YAYS

Q3 Quelle est la seul@roposition FAUSSE ?

a La dégradation irréversible permet de séparer le squelette carlo@ié fonction
amine

b-[ I RSANIRIGAZ2Y ANNBOSNEAOE S LiIGiNaiédu RS T2 dz
squelettecarboné

¢ La dégradation irréversible conduitalaYok G A 2y RQdzy Qaurel2asS G2EA
systeme nerveux centrdl, QI YY 2y Al O

d[F GNIyalFYAYylFGA2¢yibref AOSNE RS tQlFYY2YALI O

Q4 Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a[ QI OARS F2ftAljdzS Sad S LINBOdzNEGadsft RSa F2¢
deradicauxmonocarbonés

b- Le pyridoxaphosphate, synthétisé a partir de la vitamine B6, est eatrges le
cofacteur des réactions deansamination

¢ Les folates ont un role essentiel dans la synthese des bases puriques et
pyrimidiques ; a ce titre ils ont wdle essentiel dans la prévention des défadds
fermeture du tube neural

¢ La vitamine B12 est le cofacteur des réactidasransamination
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Q5 Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a- Il existe une transaminase spécifique pour chagudeaaminé

b- Les transaminases utilisent toutes le méme cofacteur, la biotine

c-[ S& UGUNY YAl YAYl AaSa dziAf AaSyiiQliCeadghSatauet S Ys YS

¢-9ffSa R2yySylguiadigzé $3 RS f QF OARS

Q6- Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a—LeQéOfASAIQSAdezN\ESV Sail NBtAS | efudaiqgdé S RS YN
b-[ Sa Syl eySa Rdz 0eOfS RS fQdzZNBES az2yu uz2dzs
[ QdzNBS Sal aeyiKSGAasSS lesorgahedli A NJ RS  QF YY2
d- LaformationR Q deybtBculeR Q datBsts cycledef Q dpRBER QS MY A Yy S NJ
aomeR QI T 20S®

Q7- Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

al QSald S RSTFAOAG RS I RSakKeRNBESYl aS RSa
ramifiés qui est responsable delkucinose

b- La déshydrogénase des acidesinés ramifiés catalysed&carboxylation
2E@RIGAQGS RS tQFOARS h sddl§d 2y Al dzS

¢ [+ RSaKe@RNR3ISYylFaS RS&a I OARSa h OS
composée de 3 enzymes et&acteurs

d La déshydrogénase des acides aminésfi@mcatalyse ldécarboxylation
2EeRI GADBS RS&a I OARSaminésrandigsi 2y Alj dzS&a RS& | OA

Q8- Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a- Lecitrate contient 2 atomes de carbone
b- Lecitrate est un corps cétonique
¢ Lecitrate est produit par lglycolyse
d- Lecitrate estproduit parle cyclede Krebset estimpliquédanslalipogenése

Q9 Quelle est la seule proposition FAUSSE ?
a- Le MalonyCoA est un intermédiaire de la voie de la glycolyse
b- Le malonyCoA est un précurseur des AGOA
c- Le MalonylCoAest un activateur de la CPT |

d LeMalonytCoAestuninhibiteurdela CPTI

Q10 Quelle est la seule proposition FAUSSE ?
a Les Chylomicrons sont produits pafde
b- [ S& +[5[] a2yd RANBOGSYSYyd LINRPRdzA 0Sa LI NJ f
¢ Les VLDL sont principalemgarbduites pate foie
d- SREBR est une protéinenitochondriale

Q11- Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a- La voie des Pentosgthosphate est une source de NADPH

b- La glycolyse produit du NADPH
¢ Le NADest essentiel a lapogenése

d- [ QSy 1T & YS pfdvdqielpazde r¢dbection du NALR NADPH
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Q12 Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a- [ Ql @pAiGafboxylase est une enzyme de la voiePdesosesPhosphate b
b- [ QI GCgAiGafboxylase est une enzyme de la voie de la lipogenése
c [ By 2! /| ND2E&f | & S-CdANd wyi s8ome désnRiuet QI OS G & ¢
d- [ QI @sAi@afboxylase inactive est polymérisée et déphosphorylée

Q13 Parmi les propositions eilessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

a La synthése des nucléotides puriqguepgtimidiques peut se faire paécupération
des bases ou nucléosides préformés, ou par syntdéseovot.  LJ- NIi A NJ RQlF OA RS
aminés et daylucose

b- Au cours de la synthéske novodes purines, les carbones proviennentréactions
de carboxylation dont le coegme est ldiotine

¢ La synthésele novodes purines, et les voies de récupération des basegues,
utilisent le phosphoribosylpyrophosphateRPP)

¢ Lephosphoribosylpyrophosphat@RPP)rovientdu ribose5-phosphate qui lui-
méme est produit par Ishunt degpentoses

Q14 Parmi les propositions eilessous, indiquer celle qui est FAUSSE :
a Lesvoiesde dégradationdetouslescomposégpuriquesconvergentversunproduit
dzy Alj dzS3 t QF OARS def®ripusd o6 OKST fSa LINAYI GSa
bl QF OA RS dzNdwublelzSpeus grdcipitedSalrs forme de cristaux dbass
liquides synoviaux, provoquant une arthrigtie(goutte)
¢ hy LISdzi RAYAYdzSNI f I aeéyidKs aJaxad@iheOA RS dzNA |j
oxydase
d Les voies de dégradation de tous les compgsésnidiques convergent verm
LINE RdzA i dzy A lj dzZSZ QI inm&R&SsupdBeNd)Y A RAY Alj dzS o6 OKS

Q15 Parmi les propositions eilessous, indiquer celle qui est FAUSSE :
a- Le déficit complet en adéniaghosphoribosyltransférase (APRT) provoque la
production de 2,8dihydroxyadénine (2;®HA), un métabolite absent chiezsujet

normal
b- Le2,8-DHAestun composéextrémementpeusoluble,qui provoquedesllthlases

NEBYFfSas I dzA LJSszS)/renaI6023/Rdz)\ NE t AY

c Le déficiten APRT estlacause laplidB | dzSy (i S Rfeley & dzF ? )\ |

d- La production de 2;®HA peut étre diminuée par des inhibiteurs dexdethine
oxydase

a dzt ¥
y 0S8

Q16 Parmi les propositions etlessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a Laribonucléosideliphosphate réductase catalyse la réducties
ribonucléotides diphosphate en ribonucléotidesnophosphate

b- La ribonucléosideliphosphate réductase catalyse la synthéles
désoxyribonucléotides diphosphate puriquetpyrimidiques

¢ Inhiber la ribonucléosideiphosphate réductase revient & inhibiedirectement
la synthese dé Q! 5 b

d Le désoxyATP est un inhibiteur allostérique de la ribonucléosigghosphate
réductase qui inhibe la synthése des désoxyribonucléotides diphosphatepuriques
et pyrimidiques
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Q17 Parmi les propositions edlessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

& Les analogues de purines ou de pyrimidines (antimétabolites) pegeevitde

«ldE adzoadNIGa n 2dz ROAYKAOAGSdNE Syl &yt
b- Laplupartdeanti-YSul 602t AuSa azyu RSa Fylf23dz5a

aspartique

¢ Les antimétabolites sont utilisés en cancérologie, en immunologagretlie
traitement de certaines maladi@sfectieuses

d- Certains dérivés de purines sont présents dans lestiechocolat

Q18 Parmi les propositions eilessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

a Lasynthésede dTMPa partir de dUMP catalyséeparlathymidylatesynthasese
fait par décarboxylation oxydative diMP
b- La synthese de dTMP a partir de dUM&alysée par la thymidylate synthase, est

i)
R

)

S

dzy§ Sil LIS RQdzy O0&0f Sz |jdza -Edustdse ek MG SNBSS Y

sérinehydroxyméthyltransférase
¢ Leb5-fluorouracile (5FU) est métabolisé erfléoro-désoxyUMP, qui est un
substratsuicide de la thyidylate synthase ; il est utilisé dans le traitement
cancer dwcolon
d Le méthotrexate (un anticancéreux) est un inhibiteur de la dihydrofolateréductase
de mammiferes, et le triméthoprime (un antibiotique) estinhibiteur de la
dihydrofolate réductasele bactéries

Q19 : une seule proposition JUSTE La glucepbd@phatase

a- Phosphorylasée glycogéne

b- Permetl'établissement d'une ramification djlycogéne

c- Participea la néoglucogenése hépatique, rénal@nétstinale
d- Catalysda derniere étape de la gipgénolyse dane muscle

Q20 : une seule proposition FAUSSE La maladie de Von Grierke :

a- Estuneglycogénose
b- Estcauségrardesmutationsdu génecodantpour laglucoseé-phosphatase
¢ Se traduit par une diminution du stockage de glycogéne péuiée

d-SS 0N} RdzZA (0 LI NJ RSa KelLlR3IteOSYASa asgs

altération de la capacité du foie a restituer du glucose au sang

Q21 : une seule proposition FAUSSE A propos de la glycogénogenese :

a Lasynthese du glycogene nécessite I'hydroly9€r® pour la formation de glucose
6-phosphate

B a

b [ QF RBRQUEA2WB&ARdz 3t dz024S8 £ dzyS Y2 SOdA § R

équivalents ATP a partir dlucose
c Ladf @0238yS aeyikKlFasS Sabtaboliqusyl eyS Of S
d- Laglycogénogenesestreguléeparle glucagordansle musclesquelettique
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22 : une seule proposition FAUSSE A propos de la glycogénolyse :
a- Laglycogénolyse fournit 3 ATP pour une molécule de glucose libéré sciehit

engagé dans une liais@r3 f @ O2 & MRA |j dzSh m

b- LeoAf 'y SYSNHSGAIdzS RS I 3Ited23asSy2teasS y!
muscle

c bk 3Ffted238yS LIK23ELIK2 NBcdgén8yssSaid f QSyiTevysS O

d- Les glycogene phosphorylases musculaires et hépatiques sont regulées
differemment

Q23 : une seule propgition FAUSSE A propos de la néoglucogenése :

a Lay S23f dz0O23SysasS | tASdz Rhya €S FT2AS3z £S5 |
b- Lanéoglucogenése contribue au maintien de la glycémie
c- Toutest S&a Sl LSa RS I yS23fdz023Sys§asS aQS¥TTe

d- Lanéoglucogenese utilise des étapes réversibles de la glycolyse

Q24 : une seule proposition FAUSSE
A propos de la glycolyse : L o
a Ladf eoz2feasS F2dW¥PA U RS fQl ¢t S0 Rdz
b- Laglycolyse fournit 2 ATP par molécule de glucose oxyd#/aivate
c Lat CYm Said ft Q@lycblyserS Of S RS f I
d- 1ISa Sl LSa Df debodphdadhpriict=eBIK 3 4 €IK I G STHhCNHzOG 2 & S
1,6-bisphosphatet K 2 & LIK 2 Sy 2 pyrueadeHagt lesi3Siapes
irréversibles de lglycolyse

Q25 : une seule proposition FAUSSE La Rflsa régulation :
a LaPFK1 catalyse la transphorylation du fructoded& 2 4 LK § S S RS f Q! ¢
fructose 1,6bisphosphate eADP
b LaPFKJestactiyéep,arsonproduit, IefrtﬂctosvelA,Gbisphosphate ) i
¢ Lat CYmM Saiu NBIdzZ $SS RS 7Tl cez29ndctivitt @stdorg NRA Ij dzS |
Y2Rdzf SS LJ NJ f QSdellule SYSNHSUGAIjdzS RS 1
d Lefructose 2,6bisphosphate est un activateur allostérique et le citrate un
inhibiteur allostérique de IRFK1

Q26 : une seule propvosAition FAUSSI% o 3 A A
I dz ] 92 dzNJ:i R§ f QA a @J@h&fﬁ&ti& dl@flg)d\g]?dolk/tiljjuézésf_obmy% au i
YAOBSEIdz Rdz GUA&dadz OF NRAFI|jdzS LINANGS RQ2Ee€e3ISYySoPd /
due:
a Aune qugmeqtation du rappoAMP/ATFj A o o
b- Adzy S auAYdzt FuA2y RS t QI OQuA@BAUS RS I tCYw
RS fQ!at
¢ Adzy S dzZ3YSy il GA2y Rdz 3t dzOF 32y |jdzhietO2y @S N
augmente ainsi IE2,6bisphosphate
d- Adzy S adAYdzt I GA2Y RSNITEQOICAIAMIAIIARA RISK X & LIK: 20\
bifonctionnelle en PFK2 et augmte ainsi le F2®isphosphateet R2y O QI Ol A @A
de laPFK1
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Q27 : une seule proposition FAUSSE
4 a 5 heures apres le dernier repas commence la période fabsbrptive au cours de
laquellet I 3t dzOF 32y SYAS | dzZaAYSYyuS Su tQAyadzZ AYySYA!
Compte tenu de ce que vous savez sur la régulation a court tedmenétabolisme des
glucides par le glucagodans le foieretrouvez la seule proposition FAUSSE
a LeglucagorSy &S FAEFY(G t a45&8 NBOSLIISdzNBE O2 Yy RdzA |
LIK23aLIK2NBES | f2NB cfveftissanté FBAseR2eqlii A 2 Yy St
conduitaune diminution du F26-Pet donc au ralentissement de la PAKL et du
flux glycolytique
b- Leglucagon en se fixant a ses récepteurs conduit a la phosphorylation de la glycogene
synthase, ce qii QA Yy I OG A @S
¢ Le3dft dzOl 32y Sy a8 FAEFLYyG t a8a NBOSLI SdzNa
phosphoryle alors la Pyruvate Kinasé e@ I O A @S

¢ Ledf dzOl 32y Sy &S FAEFYd t &a485a8 NBOSLI SdzNA
fQFrOUAGFGA2Y RS 1 tY! |jdz&S LSS A IO DRIIADSE
derniére phosphoryle la glycogéne phosphdryd S S f QF OGAedS Y S
dégradé

Q28 : uneseule proposition FAUSSE

Au cours de la période posdabsorptive, la néoglucogenese hépatique se met engaa

pour maintenir la glycémie.Compte tenu de ce queoussavezsur la régulation a court

GSNXYS Rdz YSiGlFIo2ftAaYS RSa 3fddd ke Pi§@trobdezNgd £ S 3 d.
seule proposition FAUSSE

a LaOKdziS RS t QAyadzZ AyS Sié fQrdzaAYSyidlGdA2y Rdz 3f d
en FBase2 et la diminutiatu F2,6bisphosphate stimule t&action catalysée par la FBase
1, une enzyme da néoglucogenése
b- Lanéoglucogenése hépatique peut utiliser différents substcaimme le lactatde glycérol
fourni par la dégradation des triglycérides et certanfdes aminés glucoformateurs comme
fQFrfFyAyS
G Leglycérol peut entrer dans la néoglucogenése au niveau du pyruvate aprés deux étapes
catalyséegparlaglycérolkinaseet laglycérol3-phosphatedéshydrogénase
d- Lesrégulations a court terme, allostériques et par phosphorylation/ déphosphorylation
RQSylevySas LISdzSyid FFIANB LXIFOS t RS& NBIdZA I
enzymedle la néoglucogeneése commeR&PCK, si le jelinegmelonge

Q29 : une sele proposition FAUSSE

Sont des intermédiaires de la bisynthese du cholestérol
a f Q! @Al & f
b- Lemévalonate
c [ QI pPakriRiGue

d- Lesqualéne

Q30 : une seule proposition FAUSSE Le cholestérol a taux élevé
a- Inhibef Q| -eoBréductase
b- Favoriseson estérification avec lexcidesgras
¢ Réduitla synthése du récepteur duDL

d- AO( A @ S-coA fBtuatdse
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[ 2NNA IS RS f QSEFYSY Rdz mT

30 Questions (Q1 a Q30)

Questions a Choix UNIQUE : 1 seule bonne réponse par
guestion

ATTENTIONPour chaque question, voug S RS@SI O20KSNJ 1jdzQ! b9
Pour certaines questions la réponse a cocher est la SEULE REBONSais pour

RQIdzi NB& 1jdzSadAz2yas I NBLEBAUSS et esprecidék SNJ S a i
pour chaguequestionavantla présentationdes4 propositions.

Q1- Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a- Les acides aminés aromatiques sont des acides aminés indispensables
b- La tyrosine est un acide aminé exclusivement détmateur
c- Les catécholamines dérivent de la tyrosine
d- Latyrosine est précurseur de la sérotonine

Q2- Quelle est la seule proposition JUSTE ?
a- La cystéine est un acide aminéispensable
b-[ QK2Y20@a Ay dz2NRS Ofl aailjdzS LI NendisFAOAG Sy
méthionineindispensable
[ YSGKAZ2YAYS Sald S LINAYOALIt R2yySdzNJ
sous une forme activée I&adénosylméthioning(SAM)
d- [ QK2Y202alGSAYyS pdtaigue dzy I OARS | YAYS

0«
w»

Q3 Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a La dégradation irréversible permet de séparer le squelette carloerié fonction
amine

b-[ I RSAINIRFGAZ2Y ANNBOSNBAOES LISied RS F2d
du squelettecarboné

¢ [ RSINIREGAZY ANNBISNEAOGES O2pblRieza G + f |
systéme nerveux centrdl, QI YY2 Y A O

d Latransamination libére dé QI Y Y #byeA I O

Q4 Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a [ QF OARS F2f AljdzS S & tofabtébirs inipliGudidbide S dzZNJ RS & F2 f
transfert de radicaurmonocarbonés

b- Lepyridoxatphosphate synthétiséa partir delavitamineB6,estentreautre le
cofacteur des réactions deansamination

¢ Les folates ont un role essentiel dans la synthése des Ipas&gies et
pyrimidiques; a ce titre ils ont un role essentiel dans la préventiondi#gautsde
fermeture du tube neural

d La vitamine B12 est le cofacteur des réactiaestransamination
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Q5 Quelle est la seule proposition FAUSSE ?
a |l existe une transaminase spécifique pour chaque auitaé
b- Les transaminases utilisent toutes le méme cofactelarbiotine
[ Sa GNIyalYAYylFasSa dziAf AaSytiQMHI@MRISE S Ys Y!
cétoglutarique
d 9fftSa R2yySyilgluiaigzéd S& RS f QF OARS

Q6- Quelle est la seule proposition JUSTE ?

a[S 0el0ftS RS fQdzNBS Said NBtAS ddz 080t S RS
fumarique ) 5 L A

b[Sa& SyiévySa Rdz O@ @jtplasRifues QdzNBS a2yl 2dzi$

¢ [ QdzZNBS Sah &R WIHK S RSS S Qésofgagegy A+ O RIEya (2 dza

d LaformationR Q deyblgculeR Q dziaRste cycledef Q dpRBERQ St MY Ay SNJ
atomesR QI T 2 G S

Q7-Quelle est la seule proposition FAUSSE ? 5 5 o
a/ QSau S RSTAOAU RS I RSaKeidkedBiddgSyl aS RSa
ramifiés qui est responsable deéacinose

2EeRIuAﬂSR85 f‘QO$u2y7\IszSeuIB$NJ\®IyG RS I f
c- Ladéshydrogénasdesacides' cétoniquesdesacidesaminésramifiésest
composeée de 3 enzymes etéfacteurs
d- La déshydrogénase des acides amines ramifies catalgeéedaboxylation o 5
2EeRIGADGS RSa I OARSamindgsrandfigsi 2y AljdzSa RS& | OA

Q8- Quelle est la seule proposition JUSTE ?

a- Lecitrate contient 2 atomes de carbone

b- Lecitrate est un corpsétonique

c- Lecitrate est produit par Iglycolyse

d- Lecitrate est produit par le cycle de Krebs et est impliqué dankdagenése

Q9 Quelle est la seule proposition FAUSBE

a- Le MalonylCoA esun intermédiaire de la voie da glycolyse
b- Le MalonytCoA est un précurseuwtesAcyFCoA

c- Le MalonyCoA est un activateur de la CPT |

d-Le MalonyCoA est un inhibiteur de la CIPT

Q10 Quelle est la seule proposition FAUSSE ?

a- Les Chylomicrons soptoduits par ldoie

b- Les VLDL sont directement produifesrf QA Y G SA G A Y
c- Les VLDL sont principalement produites pafdee

d- SREBR est une protéinenitochondriale

Q11 Quelle est la seule proposition JUSTE ?

a- Lavoie des Pentosgshosphate est unesource deNADPH
b- La glycolyse produit du NADPH

c- LeNADestessentieklalipogenése

d- [ QSyT eYS YItAljdzS yS LINE J2riNaSPHLI & RS NBRdAzO
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Q12 Quelle est la seule proposition JUSTE ?

a-[ Ql @gACarkhoxylasestuneenzymedelavoiedesPentosesPhosphate

b-[ QI GC®Al @afboxylase est une enzyme de la voi¢ad@ogenése

[ QL @d et/ | ND2E&f | & S-CaANd wi some délnRjueld @I CrHAi & f
Carboxylase inactive est polyméristaéphosphorylée

Q13 Parmi les propositions eilessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

a- Lasynthésedesnucléotidespuriqueset pyrimidiquespeut sefaire parrécupérationdes

bases ou nucléosides préformés, ou par syntrdseovol.  LJF NI A NJ RQlF OARS&a Y.
glucose

b- Au cours de la synthesge novodes purines, les carbones proviennent de réactions

de carboxylation dont le coenzyme ekt biotine

c- La synthésele novodes purines, et les voies de récupération dases puriques,

utilisent le phosphoribosylpyrophosphafeRPP)

d- Le phosphoribosylpyrophosphate (PRPP) provient du ribgsagosphate qui lui-

méme est produit par le shunt dpsntoses

Q14 Parmi les propositions eilessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

a- Lesvoiesde degradatlondetousIescomposespurlquesconvergentversun produit A

dzy AljdzS= € QF OARS deiNEripus$ o6 OKSI fSa&a LINARYIF GSa

b-[ QI Grigue &stpeusoluble,il peut précipitersousforme de cristauxdanses liquides

synoviaux, provoquant une arthrite aig(@mutte) A o o
c- On peut diminuer la synthedge Q OA RS dzNA |j dzS LJkaNthire 8x§dasey KA 0 A U S
d- Lesvoiesde dégradationde tous les composéspyrimidiquesconvergentversun ) o
LINR RdzA U dzy AljdzSZ f QF (pAnkatesswdériiksY A RA Y A lj dzS 6 OK S|

Q15 Parmi les propositions eilessous, indiquecelle qui est FAUSSE :

a- Le déficit complet en adénirghosphoribosyltransférase (APRT) provoque la
production de2,8-dihydroxyadéning2,8DHA) un métaboliteabsentchezle sujetnormal
b- Le 2,8DHA est un compose extrémement peu soluble, qui provoqudittiésses
NBY LIt Sasz I dzA LJSdz@S}/renaleOZ)/RdzA NE t fQAyadzZFTAA&lIY
c- Le déficit en APRT est la cause la plus fréquédt@ A v & dziéfale & | y O S
d- Laproductionde 2,8-DHApeut étre diminuéepar desinhibiteursde la xanthine
oxydase

Q16 Parmi les propositiongi-dessous, indiquer celle qui est FAUSSE :

a- La ribonucléosidadiphosphate réductase catalyse la réduction delsonucléotides
diphosphate erribonucléotidesmonophosphate

b- La ribonucléosideliphosphate réductase catalyse la synthése des
désoxyribonucléotides diphosphate puriegietpyrimidiques

¢ Inhiber la ribonucléosiddiphosphate réductase revient a inhiber indirecteméant
synthesedd Q! 5 b

d- LedésoxyATPestun inhibiteur allostériquede laribonucléosidadiphosphateréductase
quiinhibela synthésedesdésoxyribonucléotidediphosphatepuriqueset pyrimidiques

Q17 Parmi les propositions etlessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a- Lesanaloguesle purinesou de pyrimidines(antimétabolites)peuventservirde

«faux substrats », OR QA Y KA O A G SdzNE Syl @Yl dAljdzSas 2dz £ Sa
b- La plupart des antimétabolites sont des analogues de la glutamine o d@ OA R S
aspartique

c- Les antimétabolites sont utilisés en cancérologie, en immunologidgresie

traitement de certaines maladi@sfectieuses

d- Certaingdérivésde purinessont présentslansle thé et lechocolat
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Q18 Parmi les propositions etlessous, indiquer celle qui est FAUSSE

a- La synthése de dTMP a partir de dUMP, catalysée par la thymidylatesynthase, se fait
par décarboxylation oxydativelu dUMP

b- Lasynthésede dTMPa partir de dUMP ,catalyséeparlathymidylatesynthasegstune

S I LIScycke Quifsft interveniraussia dinydrofolateréductaseet la sérine
hydroxyméthyltransférase

c- Le5-fluorouracile (5FU) est métabolisé effléoro-désoxyUMP, quést un substrat
suicide de la thymidylate synthase ; il est utilisé dans le traitement du cancer du cdlon

d- Le méthotrexate (un anticancéreux) est un inhibiteur de la dihydrofolateréductase de
mammiféres, et le triméthoprime (un antibiotique) est un inhibiteur de la
dihydrofolate réductase de bactéries

Q19 : une seule proposition JUSTE La glucepbdphatase

a- Phosphorolyse Iglycogene

b- Permetl'établissement d'une ramification djlycogéne

c- Participea la néoglucogenese hépatique, rénad¢intestinale
d- Catalysdaderniereétapede laglycogénolyseanslemuscle

Q20 : une seule proposition FAUSSE

La maladie de Von Grierke :

a- Estune glycogénose

b- Estcausée par des mutations du gene codant pour la glucqdeo8phatase

c- Setraduit par une diminution du stockage de glycogene pafdee

d- Setraduit par des hypoglycémies sévéres a distanceNlBsLJF & Rdz Tl A G RQdzy S
de la capacité du foie @stituer du glucose asang

Q21 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la glycogénogenese :

a Lasynthése du glycogéne nécessite I'hydrolyse d'ATP pour la formation de glucose 6
phosphate

b- [ QFf RRQIdA2 WB AARdz 3t dz024aS t dafelleuxr2ft SOdzf S RS
équivalents ATP a partir ducose

¢ Ladf @0238yS adaeyiliKlFIasS Sadtaboliqusyl eyYS Ot S RS OS

d- Laglycogénogeneése est régulée par le glucagon damalisclesquelettique

22 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la glycogénolyse :

a Laglycogénolyse fournit 3 ATP pour une molécule de glucose libéstisti était

engagé dans une liais@r3 f @ O2 & MRA |j dzSh m

b- LeoAf Iy SYSNHSUGAI dzS R Slerhéme Adn@lOfticdedly 2t 84S y QS
muscle

¢ Laglycogénephosphorylasestf Q S y dlé&iefaflycogénolyse

d- Lesglycogéne phosphorylases musculaires et hépatiquesregntées differemment.

Q23 : une seule proposition FAUSSE

A propos de la néoglucogenese : A 5 A A

a Lay$23f dz0O23Sysas | ftASdz RIya S T2ASZ f
b- Lanéoglucogenese contribue au maintien de la glycémie

c Toutest S& Sl LS&a RS I yS2ikdg®dISysas
d- Lanéoglucogenese utilise des étapes réversibletadgycolyse

w»
Z
&

(0p))
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Q24 : une seule proposition FAUSSE A propos dgyieolyse :
a Ladf eo2teasS F2dzNyOx0 RS Q! ¢t Si Rdz
b- Laglycolyse fournit 2 ATP par molécule de glucose oxydé en pyruvate
c Lat CYm Said f Q8lydlygeyS Ot S RS f I
d- L1Sa sil LSa Dt dpﬁbz@aﬁe@mcmma 34 EIK | as rbi[skﬂﬂzdst‘:haté S ™ Zc
T tK2alLK2Sy2f Ll NHzgdF 04STh LI NHzgF uS az2yu fSa o Sul L

Q25 : une seule proposition FAUSSE La PFK1 et sa régulation :

a LaPFKlIcatalysela transphorylationdu fructose 6-phosphateet de f Q !egftuctose
1,6-bisphosphate et ADP

b- LaPFK1 est aqtivég par son produit,ﬂpctovseAl,Gbisphosphate ) A

¢ Lat CYmM Sa&aiu NBIdzZ $SS RS Flee2y Itt2au0SNRAIdzS LI
Y2Rdzf SS LJ NJ f QSdellule SYSNHSUGAIjdzS RS 1

d Lefructose 2,6bisphosphate est un activateur allostérique et le citrate un inhibiteur
allostérique de I®FK1

Q26 : une seule proposition FAUSSE

l dz O2dzNE RS f QAAO0OKSYAS OFNRALFIjdzST dzyS | dzZaAYSy
niveau du tissu cardiadgS LINA @S RQ2E@38ySod /SGGS dAYSydl
due:

a Aune a}ugmer'ltation du rappoAMP/ATI? A o o

b- Adzy S auAyYdzZt I A2y RS fQFOUAGAULS RS fI tCYwm
t Q! at

¢! dzyS | dzAYSYy(l A2y Rdzzymé WdttichBelle el BEXK2 D2 v @S NI
augmente ainsi |é&-2,6bisphosphate

d- Adzy S adAYdzZ A2y RS tQFOGABAGS RS fI tCYwm
bifonctionnelle en PFK2 et augmente ainsile fi26 4 LIK2 A LK S S R2y O f
PFK1

Q27 : une seul@roposition FAUSSE

4 a 5 heures apreés le dernier repas commence la période {absbrptive au cours de

laquellef I 3f dzOF A2y SYAS | dzZ3YSyiGS Si fQAyadzZ AySYA
Compte tenu de ce que vous savez sur la réegulation a court tedmenétabolisme des

glucidespar le glucagordans le foieretrouvez la seule proposition FAUSSE

a Ledf dzOl 32y Sy &S FAEIlIYyd t &a8a NBOSLI SdzNBE OF
LIK2AaLIK2NRBES Fft2NAR fQSyl eyYS o0AF2yOQGA2yySt !
une diminution duF2,6P et donc au ralentissement de la PFK1 et duflypolytique

b- Leglucagon en se fixant a ses récepteurs conduit a la phosphorylation de la glycogene
synthase, ce qii QA Yy | OG A @S

¢ Ledf dzOF 32y Sy &S FAEIyid t asSa NBOSLIWSdNB Of
phosphoryle alors la Pyruvate Kinas¢t QI OG0 A @S

d Ledf dzOF 32y Sy a8 FAEIyG Ly @GISEA NG OBQIiStdDE O 2
de la PKA qui phosphoryle la phospadr &S 1Ayl asS Si f QF OGACc¢
LIK2aLK2NEES 1 3Ife0238yS LKedtddghsdENREf I &S S
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Q28 : une seule proposition FAUSSE
Au cours de la période posibsorptive, la néoglucogenedeépatique se met en place
pour maintenir_la glycémie.Comptetenu deceque voussavez sur leegulation acourt A \
USNYXYS Rdz YSUlo2fAayYS RSa 3fddsle pPis@trobdezNg f S I dz
seule pvroposigioAn FAUSSE o 3 5 5 )
a LaOKdz0 S RSSU OAQladdA WSSOl GA 2y Rdz 3f dzOF 32y O2y O
bifonctionnelle en FBase2 et la diminution du FRigpohosphate stimuléaréaction
catalysée par la FBase 1, une enzyme detaglucogenése
b- Lanéoglucogenese hépatique peut utiliser différents substrats comme le lactate, le
glycérol fourni par la dégradation des triglycérides et certains acides aminés
glucoformateurs commé QI f | YAy S
¢ Leglycérol peut entrer dans la néoglucogese au niveau dipyruvate apresdeux
étapes catalysées par la glycérol kinase et la glycérgi®sphatedéshydrogénase
d- Lesrégulatons a courterme, allostérique®t par phosphorylationdéphosphorylation

RQSyilevySazx LIS dz@ 8ey (i régulationstrarisckiptidhnellesde LJ | OS
t QSELINBAaarz2y RSa Syia&avysa RSt yS2 3t dzd
prolonge.

Q29 : une seule proposition FAUSSE

Sont des intermédiaires de la bisynthese du cholestérol
a LQI O-col @ f
b- Lemévalonate
c LQ I OpalRisique

d- Lesqualéne

Q30 : une seule proposition FAUSSE Le cholestérol a taux élevé
a Inhibef Q|1 -eoPréductase
b- Favoriseson estérification avec lexcidesgras

c- Réduitla synthése du récepteur diDL
d- AO( A @S -cdA@Etumtase
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