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Document 2 : drépanocytose, hématies et viscosité sanguine 
(d’après Rubin E.M. et al., J. Clin. Invest., 1991 et M.E. Fabry et al., J. Clin. Invest., 1982) 

 
Graphique et données correspondantes (osmolarité et saturation en dioxygène) : 
Viscosité de suspensions d’hématies (hématocrite 30%, 37°C) mesurée à différentes osmolarités et valeurs 
de saturation en dioxygène. Les hématies proviennent de patients porteurs (+) ou non (-) de l’allèle S du 
gène codant la β globine (Hb S). 
Photographies : 
Images en microscopie électronique à balayage d’hématies de souris porteuses de l’allèle S du gène codant 
pour la β globine suite à une désoxygénation du milieu (a) et suite à une désoxygénation suivie d’une ré-
oxygénation du milieu (c). Grossissement x 3000 
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Document 3 : myopathie de Duchenne, dystrophine et fatigabilité musculaire 
(d’après Rubin J. Park et al., Plos One, 2015) 

 
Graphique : 
Force développée (en % de la force développée lors de la 1ère contraction) par le muscle EDL 
(extensor digitorum lungus : muscle long extenseur des orteils) en fonction du nombre de cycles de 
contraction (un cycle correspond à une contraction maximale suivie d’un étirement de 30% par 
rapport à la longueur de repos, chaque cycle est séparé de 30 secondes de repos). Les muscles sont 
issus de souris mâles de génotype sauvage (courbe noire), de souris mâles mdx (souris 
dystrophiques, courbe verte) et de souris mâles mdx traitées par transgénèse virale avec le gène 
codant pour la dystrophine (courbe marron).  
* : P<0,05 ; *** : P<0,001 comparé aux souris mdx (P correspond à la significativité statistique qui 
rend compte de la différence entre deux ou plusieurs moyennes. Le seuil de significativité est 
classiquement fixé à 0,05). 
Photographies : 
Images en microscopie optique à fluorescence de coupe de muscle EDL de souris mâles de 
génotype sauvage (B), de souris mâles mdx (C) et de souris mâles mdx traitées par transgénèse 
virale avec le gène codant pour la dystrophine (A). La dystrophine est marquée en vert, la laminine 
en rouge et les noyaux en bleu (la fluorescence verte, lorsqu’elle est présente, masque la 
fluorescence rouge). Echelle : Barre figurant sur les images = 100 µm. 
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Document 4 : mucoviscidose et localisation cellulaire de la protéine CFTR (Cystis Fibrosis 
Transmembrane conductance Regulator) 

(d’après Yang et al, PNAS 1993, Dormer et al, Pflugers Arch 2001  ) 
 
Document 4A 
Images en microscopie électronique à transmission de cellules CFPAC (cellules exocrines 
pancréatiques) traitées par un anticorps anti-CFTR. La protéine CFTR est visualisée en noir.  
(A) cellule CFPAC non traitée ; (B) cellules CFPAC-gène CFTR non muté ; (C et D) cellule 
CFPAC CFTR-DF508 homozygote. 
Nu : noyau, er : RE, mt : mitochondrie, Gc : appareil de Golgi, mvb : vésicules de sécrétion et pm : 
membrane plasmique.  
Echelles (barres sur les images) : 1μm (A et C) et 0,5μ m (B et D). 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Document 4B : 
Immunolocalisation de la protéine CFTR dans des cellules épithéliales nasales humaines issues d’un 
patient non atteint (A) et d’un patient atteint de mucoviscidose homozygote pour l’allèle F508del-
CFTR (B). Le complexe anticorps - protéine CFTR est visualisée en blanc. 
Dans l’image A, la cellule est positionnée avec la région apicale vers le bas et la région baso-
latérale vers le haut
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