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DOCUMENT 4 : DIFFERENTES FORMES DE LA PAH HUMAINE

S.V. CHAPITRE |
L’enzyme responsable de la transformation de Alléles Acide aminé changé Phénylcétonurie
la phénylalanine en tyrosine dans les cellules est| PHENORM Référence Aucune
appelée phénylalanine hydroxylase ou PAH. C'est| PHEmutl158 Arg158Gin Modérée
une protéine constituée de 452 acides aminés| PHEmutl74 le174Thr Forte
expression du gene PHE. Le document ci-contre | PHEmMut176 stop 176 Forte
présente les différents alléles de ce géne répertoriés | pPHEmMut187 stop 187 Forte
dans l'espéce  humaine  ainsi les PAH [ PHEmMut194 Leul94Pro Forte
correspondantes, dont quelques-unes unes sont| pHEmMut222 Asp222- Forte
représentées ci-dessous en structure tertiaire. PHEMU232 GIn232GIn
PHEmut241 Arg241His Légere
PHEmMut243 Arg243- Forte
PHEmMut245 Val245Val
PHEmut261 Arg261Gin Légére
PHEmMut272 Gly272- Forte
PHEmut277 Tyr277Asp Légere
PHEmMut280 Glu280Lys Forte
PHEmMut281 Pro281Leu Forte
PHEmMut282 Asp282Lys Forte
PHEmMut285 His285Tyr Forte
PHEmMut299 Phe299Cys Forte
PHEmMut331 Phe331Leu Forte
PHEmMut346 Leu347Ser... -398 Forte
PHEmMut349 Ser349Pro Forte
PHEmMut365 -365Leu Forte
PHEmut408a Arg408Gin Légere
PHEmMut408b Arg408Trp Forte
PHEmut414 Tyr414Cys Légére

PAH Arg158 >Gin

PAH Arg 241->His

PAH Modification du 347->397

Importance de la phénylcétonurie : modérée < légére < forte

1) Déduire et expliquer le degré de phénylcétonurie induit par les alléles
PHEmMut232 et PHEmMut245.

2) Etablir une relation entre les formes de PAH représentées en structure
tertiaire, et le phénotype dont elles sont responsables.

Données extraites du site de I'Institut National de Recherche Pédagogique
PAH Stop en 176

http://www.inrp.fr/Acces/biotic/gpe/dossiers/phenylcetonurie/html/voir_mut.htm



