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1. 1 Haploïdie + 1 seul chromatide : c’est un caryotype de gamète.

1.
2

On observe une diploîdie du chromosome 21. Deux anomalies 
possible: Division réductionnelle (mauvaise séparation des 
chromosomes homologues) ou division équationnelle (mauvaise 
séparaton des chromatides).

1.
3

Transport passif d’eau => mouvement d’eau du milieu le moins 
concentré (extracellulaire) vers le milieu le plus concentré en 
soluté (intracellulaire). 
D’après le sens de la flèche : 
compartiment A= intracellulaire/ B= extracellulaire.

1.
4

Phospholipide : tête hydrophile et queue hydrophobe. Les 
régions de l’aquaporine au contact des queues de phospholipides 
sont hydrophobes. 
la membrane plasmique présentant un cœur hydrophobe est 
imperméable aux molécules hydrophiles.  
L’eau ne ne peut passer qu’au centre le d’aquaporine, qui est 
hydrophile.

2.
1

La Phénylalanine est un constituant des protéines.
Miel autorisé car constitué uniquement de traces de protéines. 
Œuf étroitement contrôlé car constitué  de grandes quantités de 
protéines.

2.
2 La Phénylalanine est un acide aminé essentiel, que l'organisme ne 

sait pas produire. Il est indispensable de le fournir à l'organisme.

2.
3

filtration (aa  se retrouvent dans l' urine primitive ) 
sélective ( pas de protéine dans l'urine primitice) 
réabsorption (pas d'aa dans l'urine définitive)

2.
4

1- tube rénal
2- lumière
3- noyau

2.
5

Histologie: une seule couche de cellules, une membrane apicale 
avec de nombreux replis qui augmentent la surface d'absorption
Structure de la membrane apicale: présence d'un transporteur 
qui assure la réabsorption.

2.
6

Repérage de la structure générique des acides aminés dans la 
formule de la phéylanaline.
Désignation de la fonction cétone/ fonction amine.

2.
7

Pas/peu de réabsorption des phénylcétones par le transporteur 
car il est spécifique des acides aminés (C alpha aminé + 
groupements amine et carboxylique) et non des phénylcétones 
(pas de carbone alpha aminé).

2.
8

Une mutation faux-sens peut entrainer une modification d'acide 
aminé indispensable à la structure tridimensionnelle ou à 
l'activité catalytique.
Une mutation non sens:  introduit un condon stop : protéine 
tronquée, non fonctionnelle. 

3.

2 maladies entrainant un retard mental.
Diagnostic posé par l'étude des chromosomes ou des gènes.
Technique utilisée : caryotype (chromosomes) ou génotype 
(séquence génétique).
Anomalie génétique due à une anomalie de la division cellulaire 
(méiose) ou à une mutation.
Protéine dysfonctionnelle (PCU)- mécanisme non explicité pour 
la trisomie.

2 points3 points 5 points 3 points 5 points 2 points

C5 élaborer une 
synthèse sous 
forme de schéma 
ou texte rédigé

C6 communiquer à 
l’écrit à l’aide d’une 
syntaxe claire et 
d’un vocabulaire 
scientifique 
approprié

C1 analyser un 
document 
scientifique ou 
technologique

C2 interpréter des 
données de 
biochimie ou 
biologie

C3 argumenter 
un choix et ou 
faire preuve 
d’esprit critique

C4 développer un 
raisonnement 
scientifique 
construit et 
rigoureux


