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Chapitre 1 : Génétigue qualitative chez les individus diploides

La génétique qualitative ou Mendélienne explique la transmission héreditaire des génes
par la théorie chromosomienne de I'hérédite.

1. Terminologie
1.1. Chromosome
Support morphologique de I'information génétique, situé dans le noyau des cellules. Ils
sont en nombre constant et pair dans toutes les cellules somatiques d'un méme individu et chez
tous les individus de la méme espece. Les deux chromosomes d'une méme paire sont dits
homologues. Les chromosomes sexuels "X et Y™ sont dits des hétérosomes alors que les autres
chromosomes sont appelés autosomes.

1.2. Géne
Structure d'ordre moléculaire, constitutive de I'ADN et donc des chromosome,
contrélant un caractére héréditaire particulier. C'est une unité d'hérédité et une unité
fonctionnelle codant pour un polypeptide. Elle est transmise par I'individu a sa descendance.

Dans une cellule diploide, un géne est contr6lé par 2 alléles tandis que dans une cellule
haploide, un gene est contrdlé par 1seul alléle.

1.3. Alléle
Nom donné a chacune des variantes d'un méme gene. Les alléles dirigent un méme
caractére mais ils lui font prendre des formes différentes. Les alleles peuvent étre :

e Alléle dominant : quand il masque I'expression de l'autre alléle.

e Alléle récessif : si son expression est masquée par l'autre géne du couple.

e Allele codominant : quand il s'exprime conjointement avec l'aitre géne du couple.

e Alléle Iétal : quand il qualifie une anomalie ou tue l'individu porteur. La plupart des
genes létaux sont a I'état récessif, ils ne peuvent donc agir que chez les individus
homozygotes au locus concerné.

1.4. Locus
C’est I’emplacement ou la position d'une sequence d'ADN, d'un géne ou d'un marqueur
sur un méme chromosome (pluriel = loci).

1.5. Gamete
Cellule de reproduction male (spermatozoide ou grain de pollen) ou femelle (ovule).
Son noyau contient n chromosome, c'est donc une cellule haploide.

1.6. Phénotype
Est une caractéristique mesurable ou distinctive d'un organisme. Ce caractére peut étre
visible a I'ceil nu comme la couleur ou la texture des cheveux, ou nécessite des tests particuliers
pour son identification, comme un test sérologique pour le type sanguin. Le phénotype est
I'expression visible du génotype dans un environnement donné.
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1.7. Génotype

L'ensemble des alleles d'un individu constitut son génotype. C'est la constitution
génétique, limitée aux génes étudiés dans un croisement particulier. Autrement dit, c'est leur
état allélique qui est étudié.

1.8. Homozygote
L'union de gameétes portant des alleles identiques a un locus donné conduit & un
génotype homozygote. Un homozygote produit un seul type de gamete.

Exemple :

Ovule Spermatozoides
® @
Zygote

(génotype homozygote)

Gaméte @

1.9. Hétérozygote
L'union de deux gamétes portant des alléles différents, a un méme locus, conduit a un
génotype hétérozygote. Un hétérozygote produit plusieurs types de gametes.

Exemple :
Ovule X Spermatozoide
Gamétes @
Zygote
(Geénotype hétérozygote)
Gameétes @
1.10. Lignée pure

Un groupe d'individus présentant un patrimoine génétique semblable est souvent
désigné comme une espéce, une descendance, une lignée ou une variété. L'autofécondation et
les croisements entre individus étroitement apparentés pendant de nombreuses générations
produisent généralement une population qui est homozygote a pratiquement tous les loci. Les
croisements entre individus homozygotes d'une lignée pure produisent une descendance
homozygote identique aux parents.

Exemple :

Parents de lignées pures AA X AA

e (2) (2
N

Descendance homozygote
de lignée pure
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1.11. Hybride
Le terme hybride est synonyme du terme hétérozygote. C'est l'union entre individus qui
difféerent par au moins un couple d'allele & un locus. Le résultat de cette union est une
descendance portant a ce méme locus les deux alléles différents de leurs parents.

Exemple :

Parents de lignées pures  AA X aa

Gametes @ @
Descendance hétérozygote
(Hybride)

1.12. Autofécondation
C'est le synonyme d'autogamie et qui est le mode de reproduction sexuée ou les deux
gametes utilisés sont issus du méme parent.

2. Monohybridisme

Le croisement mendélien le plus simple concerne des souches variant pour un seul
caractere ; il est de ce fait désigné comme croisement monohybride. Ce croisement est réalisé
entre individus de deux souches parentales pures présentant chacune I'un des deux phénotypes
possibles du caractére.

2.1. Hérédité mendélienne (dominance et récessivité)

Un croisement a été réalisé entre deux lignées pures de petit pois, l'une a des plantes qui
ont une tige géante et l'autre a des plantes qui ont une tige naine (Fig. 1). Tous les individus de
la F1 ont une tige geante. Les individus de la F1 ont été croisés entre eux. Les individus de la F2
ont été constitués de 787 plantes avec une tige géante et 277 plantes avec une tige naine.

Observations

[xI Les parents different par un seul caractére (taille de la tige) et sont des lignees pures ; ils
sont donc homozygotes ;

Les individus de la F1 ont un seul phénotype (tige géante), ils sont donc semblables et
homogénes a 100% ;

A laFy, il y a I'apparition d'un seul phénotype parental (tige géante) a I'exclusion de l'autre
(tige naine), cela veut dire que le caractére géant est dominant et que le caractére nain est
récessif ;

Xl AlaF, ily alaréapparition du deuxieme phénotype parental (tige naine) avec des valeurs
faibles par rapport a celles de I'autre phénotype (tige géante).

Représentation genétique

Codes : G pour geant et g pour naine.
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Figure 1: Croisement jusqu'a F2 de plantes naines et géantes de petit pois.

A

Parents: % GG x 4
/N 8

Gamétes : ¢ @\

F1: Gg Gs
Génotypes : Phénotypes :
Parents: 9 GG Parents : ¢ [G]

d g9 3 [dl
Fi: Gg Fi: [G]

On remarque que tous les individus de la premiere génération F1 sont de méme génotype
et de méme phénotype et sont donc semblables a 100%.

A partir de ces résultats, Mendel a établi sa premiére loi qui est la loi d'uniformité de la
F1 qui dit: "Si I'on croise entre elles, deux lignées pures (homozygotes), pour une paire d'alléle,
tous les descendants de la premiére génération (les hétérozygotes Fi) sont d'apparence
extérieure (phénotype) identique".

Fo: QFp x 3 '
PFLx dF o ©
¢ Gg x 4Gy © GG Gg
| | Gy g9
Gametes: @ @@ x g ©W
Génotypes : Phénotypes :
Fa2: YaGG : % Gg: ¥ qg Fa: % [G]: Ya[qg]

En calculant les rapports observés dans I'exemple on trouve que le rapport des plantes
aux tiges géantes était de 787/277 = 2,84 contre 277/277 = 1 pour les plantes aux tiges naines.

4
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En comparant les résultats observés dans I'exemple avec les résultats théoriques, on
trouve que les proportions sont presque égales.

Résultats observés Résultats théoriques
Tige géante [G] : 787 / (787 + 277) = 0,739 Tige géante [G] : 3/4=0,75
Tige naine [g] : 277 /(787 + 277) = 0,260 Tige naine [g] : 1/4=0,25

Les graines produites (par autofécondation) par les plantes de la F, font semées I'année
suivante et ont donné la troisieme genération filiale Fs. Mandel a constaté que les 787 plantes a
tige geante de la F, étaient de deux sortes puisqu'un tiers d'entre elles (262 plantes) ne
produisaient que des plantes a tiges géantes, alors que les deux tiers (525 plantes) produisaient
un rapport d'environ 3 plantes a tige géante pour 1 plante a tige naine. Les 277 plantes a tige
naine de la F; étaient au contraire d'une seule sorte puisque toutes ne produisent en F3 que des
plantes a tige naine identiques a elles méme.

Fa: QR x dF
Q GG x & GG Q? Gg x J Gg ¢ Gg x & Gg
0@O@x 2 @G 0@@x 3 @@ 0 @@ x 3 ©@
Fs : Génotypes : GG Y2aGG:% Gg:Yagg gg

Phénotypes : [G] % [G] : Y4 [0] [0]
Remarques

v Les plantes a tige géante obtenues en F, qui ne donnent en F3 que des plantes a tige géante,
sont homozygotes (les homozygotes produisent un seul type de gameétes) ;

v Les plantes a tige géantes de la F2, qui donnent a la Fs, a la fois des plantes a tige géante et
des plantes a tige naine, sont hétérozygotes (les hétérozygotes produisent plusieurs types de
gametes ;

v Les plantes de la F> qui ont le caractére récessif et qui sont a tige naine, ne produisent en F3
que des plantes a tige naine. Elles sont homozygotes. Le caractere récessif est toujours
homozygote.

A partir de ces résultats, Mendel a établi sa deuxiéme loi qui est la loi de ségrégation
des gameétes (pureté des gametes) et qui dit : "Les deux unités qui forment une paire de facteurs
a I'etat homozygote (GG) ou hétérozygote (Gg) ségrégent (ou se séparent) lors de la formation
des gametes, de sorte que tout gameétes (male ou femelle) ne contient qu'une seule des deux
unités qui forme une paire des facteurs".
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2.2.Héreédité non mendélienne (changement des fréquences génotypiques et
phénotypiques)
2.2.1. Dominance incompléte ou partielle (absence de dominance)

Dans les paragraphes précédents, les exemples traités montraient une dominance
complete. Pour le dire autrement, le phénotype de la génération F1 était identique a celui de I'un
des deux parents (le phénotype dominant). Ce n'est pas toujours le cas. Souvent la génération
F1 est clairement intermédiaire entre les deux parents.

Il'y a absence de dominance (dominance incompléte ou partielle) lorsque ni I'un ni
I'autre des phénotypes parentaux apparait en F1, mais c'est un nouveau phénotype qui apparait
et qui est intermédiaire entre les deux phénotypes parentaux.

Exemple

L'hérédité de la couleur des pétales de la belle des nuits. Lorsque deux lignées de race
pure ayant respectivement des fleurs aux pétales blanches et rouges sont croisées, la génération
F1 possede des fleurs aux pétales roses plutdt que des fleurs aux pétales rouges et blanches (Fig.
2). La génération F> comprend trois classes de plantes avec le ratio 1 blanche : 2 roses : 1 rouge.
Les fleurs aux pétales rouges de la F> croisées entre elles n‘ont donné en F3 que des fleurs aux
pétales rouges. Les fleurs aux pétales blanches de la F2 croisées entre elles n‘ont donné en F3
que des fleurs aux pétales blanches. Les fleurs aux pétales roses de la F, croisées entre elles ont
donné en Fs trois classes de plantes avec le ratio 1 blanche : 2 roses : 1 rouge.

Interprétation

X Les parents différent par un seul caractéere (couleur des pétales) et sont des lignées de race
pure ; ils sont donc homozygotes ;

Les individus de la F1 ont un seul phénotype (pétales roses), ils sont donc semblables et
homogénes a 100% ;

AlaFy, ily al'apparition d'un phénotype (pétales roses) qui est intermédiaire entre les deux
phénotypes parentaux (pétales blanches et pétales rouges) ;

X A laF,, il ya laréapparition des deux phénotypes parentaux (pétales blanches et pétales
rouges).

[xI Les plantes de la F> ayant des fleurs aux pétales rouges et celles ayant des fleurs aux pétales
blanches ont donné chacune, a la F3, un seul phénotype (pétales rouges ou blanches), elles
sont donc homozygotes et produisent chacune un seul type de gaméte. Tandis que, les
plantes de la F; ayant des fleurs aux pétales roses ont donné en Fs3 trois classes de plantes,
elles sont donc hétérozygotes et produisent plusieurs types de gametes.

Représentation génétique
Codes :
R? pour la couleur rouge des pétales.

R? pour la couleur blanche des pétales.
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Figure 1: Croisement jusqu'a Fs de plantes a fleurs rouge et blanche (cas de dominance

partielle).
Parents: @ RIR? X 3 R?R?
Gameétes: ¢ @ @ X 4 ®) ®
Fi: RIR?
Fa: Q F1 X 3 F1
Q RlRZ X 6\ RlRZ

@@x@
s - ®

Gameétes: 9

®2

R RIR! RIR?
R RIR? R’R?
Génotypes : Phénotypes :
Parents : @ R'R™. Parents : @ [RY].
3 R2R2, 3 [R2).
Fi: RIR?, Fi: [RIR?].
Fo: 1, RIR! : 1% RIR? : ¥4 R?R2. Fo: Y, [RY] : % [R'RY] : ¥ [R2).
Fs: Q F2 X 3 F2

9 RlRl X 8 RlRl
R)RY x RYRD
Génotypes : R'R?

Phénotypes : [RY]

9 R1R2 X 6 RlRZ
®)®) « R ®)
YRR : %5 RR? : ¥4 R?R?

Y4 [RY : % [R'R?] : ¥ [RY]

9 RZRZ X 6\ RZRZ
®® x®®
R?R?

[R’]
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La génération F1 correspond & des hétérozygotes R'R2. Dans la génération F,, le ratio
génotypique est le méme que précédemment (Dominance/Récessivité). La différence est qu'ici
(absence de dominance) les hétérozygotes ont un génotype nouveau intermédiaire (rose). Alors
que le ratio phénotypique a changé. Dans le cas de dominance et de récessivité, le ratio
phénotypique était ¥ : ¥a. Tandis que, dans le cas d'absence de dominance, le ratio phénotypique
est¥a: Y 1 Ya.

Les plantes aux phénotypes pétales rouges et blanches sont de race pure (homozygote),
car l'autofécondation donne, a la génération suivante, le méme phénotype que les plantes meres
(un seul type de gameétes produit). Les plantes aux phénotype pétale rose est hétérozygote car
l'autofécondation donne trois classes phénotypiques a la génération suivante.

2.2.2. Codominance

Il peut arriver qu'un hétérozygote présente un phénotype intermédiaire entre ceux des
deux homozygotes. Chaque alléle est capable d'un certain degré d'expression face a l'autre : on
parle de codominance. Il est important de noter que si le phénotype de I'nétérozygote semble
un mélange de phénotypes des homozygotes, chaque alléle garde néanmoins son identité et
ségrégera normalement a la méiose. En aucun cas il n'y a apparition d'un allele "mixte™.

La différence entre la dominance incomplete (absence de dominance) et la codominance
est que dans le premier cas, les caractéres des deux homozygotes se mélangent entre eux pour
donner un caractére intermédiaire chez I'nétérozygote. Tandis que, dans le deuxiéme cas, les
caractéres des deux homozygotes ne se mélangent pas et s'exprime simultanément chez
I'nétérozygote.

Exemple

L'hérédité de la couleur des plumes chez les volailles. Lors du croisement des poules a
plumage blanc de race pure et des cogs a plumage noir de race pure, la génération F1 était
composée de poules et cogs a plumage blanc et noir (Fig. 3). La génération F», issue du
croisement des individus de la F1 entre eux, comprend trois classes d'individus avec le ratio 1
plumage blanc : 2 plumage blanc et noir : 1 plumage noir.

Interprétation

Les parents difféerent par un seul caractere (couleur des plumes) et sont des lignées de race
pure ; ils sont donc homozygotes ;

xI Les individus de la F1 ont un seul phénotype (plumes blanches et noires), ils sont donc
semblables et homogénes a 100% ;

Xl A la Fy, il y a l'apparition d'un nouveau phénotype (plumes blanches et noires) qui a
impliqué I'apparition simultanée des deux phénotypes parentaux (plumes blanches et
plumes noires) ;

A la F2, il y a la réapparition des deux phénotypes parentaux (plumes blanches et plumes
noires).

Représentation génétique
Codes : B! pour la couleur blanche du plumage et B2 pour la couleur noire du plumage.
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Parent
femelle

F1

Fl1xFl1

25 %

Parent
male

50 % 25%

Figure 2: Croisement jusqu'a F2 des poules a plumage blanc et des cogs a plumage noir (cas

de codominance).

Parents: @ B!B! X 3 B2B2
Gametes: ¢ X 3
Fi: B!B?
Fa: Q F1 X 3 F1
9 BlBZ X 6\ BlBZ
Gamétes: @ X 3
p ;
BB! BB?
B!B? B?B?
Génotypes : Phénotypes :
Parents : @ B'B™. Parents : @ [BY].
3 B2B2 3 B3
Fi: B!B2. Fi: [B!B?].
Fo: 1, B'B!: 1% B!B? : ¥4 B2B% Fo: v, [BY : ¥ [B!B?] : v4 [BY].
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2.2.3. Test-cross

Sachant qu'un alléle récessif ne s'exprime pas en présence d'un allele dominant, pour
tout caractére représente par deux alléles, I'un dominant A" et I'autre récessif "a", les génotypes
homozygotes dominant "AA" et hétérozygote "Aa" ne sont phénotypiquement pas discernables.

Ainsi, par exemple, une souris grise peut présenter deux phénotypes : "GG" ou "Gb",
sachant que le caractere "couleur du pelage” est gouverné par deux alleles, I'un dominant "G"
(pelage gris fonceé), l'autre récessif "a" (forme blanche, albinos). Afin de déterminer le génotype
d'une telle souris grise, il suffit de la soumettre a un test-cross, autrement dit de la croiser avec
un individu homozygote récessif. Le résultat du croisement, soit I'observation des phénotypes
de la génération F1, permettra de choisir entre les deux génotypes possibles de I'individu "testé".
Deux possibilités sont envisagées pour la sourie grise foncée du caractére dominant :

e Si son génotype est homozygote, le résultat est le suivant (Fig. 4A) :

Parents: & GG x Q gg

Gametes : & ©@© « Q (2@
Fi: Gg

Génotype F1: 100 % Gg

Phénotype F1: 100 % [G]

Le génotype homozygote produit un seul type de gaméte et par conséquent, un seul
génotype sera présent a la F1.

\_'-"{‘

R
B @ \}

Figure 1: Croisement entre souries grises et blanches : A) de race pure, B) les souries grises
sont hétérozygotes et les souries blanches sont des homozygotes récessifs.

e Sison génotype est hétérozygote, le résultat est le suivant (Fig. 4B) :

Parents: & Gg X ? 99

Gametes : & @@ X Q @@

g ® ®
Gg g9

@-I—O
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Génotype F1: % Gg:%qg
Phénotype F1: % [G]:%]q]

Le génotype hétérozygote produit deux types de gamétes et par conséquent, deux
génotypes et deux phénotypes seront présents a la Fi.

2.2.4. Backcross (Rétrocroisement)

Un rétrocroisement, aussi appelé "croisement en retour”, est le croisement d'un hybride
avec l'un de ses parents ou avec un individu similaire sur le plan génétique a I'un de ses parents,
de maniere a obtenir un descendant ayant une identité genétique plus proche de celle du parent.
On utilise ce procédé en culture sélective des plantes (agriculture, horticulture), en sélection
animale et pour la production d'organismes par invalidation génique.

Lorsqu'il s'agit de croisements entre lignées pures, le croisement de I'hybride F1 avec le
parent portant les caractéres récessifs, le résultat est identique a celui du test cross.

En prenant le méme exemple du test-cross, les résultats des croisement backcross sont
les suivants (Fig. 5) :

Parents

F1

J

& &

& &
i

-
i
* % X FixParent2

J

F2 } } } Vs B2
Backcross 1 Backcross 2

Figure 2 : Les deux croisement backcross entre souries grises et blanche.

F1 x Parent 1 } X

»

Parents: & GG X Q gg

Gametes : & @@ Q
Fi: Gg

Génotype F1 : 100 % Gg Phénotype F1: 100 % [G]

F2: & FixQ Parentl F2: & Fi1x Q Parent2
F2: 3GgxQ GG Fa: &GgxQqgg
g@mg@@ @@xg
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C ® C ®
© GG Gy (® Gg 99
Génotype F2: % GG :% Gg Génotype F2: % Gg:%qgg
Phénotype F2:  100% [G] Phénotype F2: % [G]: % [d]
Remarque

La méthode du backcross est utilisée en amélioration des plantes pour incorporer dans
une variété A par ailleurs désirable, un caractere qui lui mangue et qui existe dans une variété
B, ou méme parfois dans une autre espéce (pour les autogames). La méthode consiste a croiser
les variétés A et B pour introduire le caractére désiré dans A. L'hybride AB de la Fy est ensuite
croisé a la variété A pour produire une progéniture dans laguelle on sélectionnera des individus
ayant le caractere désiré : A2B. On répéte cette derniére opération le nombre de générations
requis pour intégrer le caractere de la variété B désiré dans un génome entierement A : A3B,
A*B, A5B, etc. Par ailleurs, cette méthode a été utilisée par Mendel pour vérifier sa 2°™ loi : loi
de pureté des gametes.



1.

Série pluri-allélique

Pour étudier la transmission du matériel génétique, un couple d'alleles est souvent

envisagé a un locus spécifique d'un chromosome. Cependant, il existe de nombreux exemples
ou I'on a trouvé au méme locus plus de deux alléles différents. C'est le cas par exemple de
I'nerédité de la couleur de pelage chez les lapins domestique.

Exemple

Chez le lapin, la production de certains pigments de la robe du lapin domestique est

déterminée par 4 alléles différents (Fig. 6):

v

v

v

L'alléle de type sauvage "C" produit une robe de type sauvage (noir). Cet allele "C" domine
tous les autres de la série.

L'alléle "c®" " : produit le phénotype chinchilla (une robe grise argentée) a I'état homozygote
et donne une couleur du pelage gris pale lorsqu'il est croisé avec un lapin de type himalayen
ou albinos (ici pas de dominance).

L'allele "c" " : produit le phénotype himalayen (blanc & extrémités des pattes pigmentées
noir) a I'état homozygote et domine le type albinos.

L'alléle "c? " : produit le phénotype albinos (dépourvu de pigments).

Les différentes combinaisons de ces 4 alléles peuvent produirel0 génotypes différents

et 5 phénotypes différents. Le nombre de génotypes différents possibles dans une série de "n"
alléles est donné par n(n+1)/2 n= nombre d'alléles. Ici c'est 4(4+1)/2= 10 génotypes.

Le phénotype [C] est représenté par les génotypes CC : Cc®" : Cc" : Cc? (cas de dominance).
Le phénotype [c"] est représenté par le génotype c'c" (homozygotie).

Les phénotypes [c®"c?] et [cc"] sont représentés par les génotypes cc? : c®c" (cas
d'absence de dominance ou dominance partielle).

Le phénotype [c"] est représenté par les génotypes : c'c" (homozygotie) : c"c? (cas de
dominance).

Le phénotype [c?] est représenté par le génotype c?c? (homozygotie).
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Figure 1 : Transmission du matériel génétique codant pour la couleur de robe chez le lapin
par plusieurs couples d'alléles

2. Geénes létaux

Certains alléles ne se manifeste que par la mort de I'individu avant la maturité, lors de
la période prénatale ou postnatale. De telles alléles sont appelés létaux. Les alléles létaux
peuvent étre dominants comme ils peuvent étre récessifs.

Un allele létal dominant, c'est-a-dire qui tue aussi bien un homozygote qu'un
hétérozygote, peut survenir par mutation d'un alléle normal. Néanmoins un tel alléle est éliminé
d'une population dés qu'il survient.

Un alléle létal récessif ne tue que les individus homozygotes pour cet allele. Suivant les
cas, I'hétérozygote sera apparemment normal ou manifestera quelques déficiences.

Exemple

La mutation récessive qui entraine un pelage jaune (phénotype muté) chez la souris qui
a normalement un pelage agouti (phénotype normal). Si l'allele muté se trouve a I'état
hétérozygote, il détermine la couleur jaune du pelage. Si l'allele muté se trouve a I'état
homozygote, il provoque la mort de la souris avant la naissance.

Le croisement entres des souris de race pure de pelage agouti donne que des souris de
pelage agouti en F1. Le croisement entre souris de race pure de pelage agouti et souris de pelage
jaune a donné, a la F1, 50% de souris a pelage agouti et 50% de souris a pelage jaune. Le
croisement entre souris a pelage jaunes entre eux a donné, en F1, % de souris a pelage jaune et
Y5 de souris a pelage agouti (Fig. 7).



Agouté 2/3 Jaune : 1/3 Agouté

172 Agouté 1/2 Jaune

Figure 2 : Croisement entre souris de race pure de pelage agouti et des souris de pelage jaune
mutante portantes de l'alléle Iétal.

Représentation genétique

Codes : A pour pelage agouti et Al pour le pelage jaune. Le génotype de la souris jaune est AAI.

Croisement 1 Croisement 2
Parents : QAAx 3 AA Parents : QAA X 3 AA
Gametes : EE@@xc?@@ Gameétes : EE@@xc?@
Fi: AA Fi: AA AAl AA AA
Génotypes F1: 100% AA Génotypes F1: % AA: % AA
Phénotypes F1 : 100% [A] Phénotypes F1: % [A] : %2 [A]
Croisement 3
Parents : Q AAI x 3 AA
Gametes : 9@x3@
F1 3
@
?
(A AA AAl
AA AIAI Meurent avant la naissance

Génotypes F1: %5 AA : % AAS
Phénotype F1: 4 [A] : % [A]

Ces résultats s'expliquent avec une seule paire d'alléle. Si on considere la couleur du
pelage, 'alléle mutant jaune Al est dominant par rapport a I'alléle A de type sauvage agouti : les
souris hétérozygotes ont un pelage jaune. Toutefois, I'allele mutant jaune se comporte aussi



comme un alléle récessif, Iétal a I'état homozygote. Les souris de génotype AIA} meurent avant
la naissance, si bien qu'aucune souris jaune homozygote n'est obtenue.

3. Hérédité liée au sexe
3.1. Systemes de chromosomes sexuels
3.1.1. Femelle homogameétique et méle hétérogamétique

Chez I'hnomme et apparemment chez tous les autres mammiféres, les males normaux ont
une constitution chromosomique XY et les femelles une constitution chromosomique XX.
Ainsi, la femelle ne produit qu'un seul type de gamete X, elle est dite homogamétique. Alors
que le méle produit deux types de gamétes, X et Y, Il est dit hétérogamétique. La femelle peut
étre fécondée par I'un ou I"autre des deux types de chromosomes provenant de spermatozoide,
et comme l'union des gameétes se fait au hasard, on aura :

Parents: @ XX x 4 XY
Gameétes: @ ®® x & @@
Descendants: %2 XX % XY

Chez certains insectes de I'ordre des Hémiptéres (punaises) ou de I'ordre des orthoptéres
(criquet, sauterelle...), les males sont également hétérogamétiques, mais leurs spermatozoides
ou bien contiennent un chromosome X, ou bien sont totalement dépourvus de chromosomes
sexuels. Ainsi, le chromosome X chez ces males n'a pas d’homologue, il n'y a pas de
chromosome Y, on écrira XO. Les femelles sont homogamétiques XX, alors que le méle est
XO : il aun nombre impair de chromosome.

Parents: @ XX x 4 XO
Gametes: @ ®® x & @@
Descendants: % XX Y% XO

a. Femelle hétérogamétique et méale homogamétique

On trouve ce mécanisme de détermination sexuelle chez un assez grand nombre
d'animaux, insectes en particulier chez les papillons, les mites, les phryganes, les vers a soie et
chez certains oiseaux et poissons. Les femelles ont un chromosome similaire au chromosome
Y chez I'homme. Dans ce cas, on désigne parfois les chromosomes sexuels par Z et W au lieu
de X et Y pour la femelle pour attirer I'attention sur le fait que c'est la femelle qui est
hétérogamétique. La femelle est ZW et le méale est ZZ.

Chez d'autres especes, le poulet domestique par exemple, ce sont les femelles qui ne
possédent qu'un seul chromosome sexuel. Pour marquer la différence, on symbolise les males
par ZZ et les femelles ZO.

Dans I'une ou l'autre on aura dans la descendance 50% de male et 50% de femelle.



3.2. L'hérédité liée au sexe proprement dite

Ondit qu'un géne est lié au sexe quand il est localisé sur le chromosome X (mammiferes,
drosophiles et autres...) ou sur le chromosome Z (analogue de I'X chez les oiseaux et autres
espéces ou le sexe est déterminé par un mécanisme ZO ou ZW).

Chez I'étre humain, il existe certaines maladies récessives liées a X et qui sont : le
daltonisme, la myopathie de Duchenne, I'hnémophilie (il n'existe pas de femmes hémophiles :
c'est un etat létal pour les femmes.

3.2.1. Hérédite lieea X

Habituellement, les deux croisement réciprogues impliquant des caracteres autosomaux
donnent des résultats identiques. Ceci n'est pas le cas pour les caracteres liés au sexe.

Exemple
On réalise deux croisements réciproques :

1¢" croisement : Quand des femelles a yeux blancs (mutants) sont croisées avec des males
sauvages (yeux rouges), toute la descendance male a des yeux blancs comme la mére alors que
toute la descendance femelle a des yeux rouges comme le pére (Fig. 8).

2¢me croisement : si on réalise le croisement inverse, c'est a dire des femelles a yeux rouges
avec des males a yeux blancs, on aura une descendance composée toute d'individus a yeux
rouges (Fig. 9).

Interprétation
L'observation des deux résultats de la F1 nous montre que :

v Pour le premier croisement, les males héritent du caractére de la mére alors que les femelles
héritent du caractere de leur pére.

v" Pour le deuxiéme croisement la descendance est homogeéne et toute la descendance hérite
du caractére de la mére (male et femelle). Ce qui signifie que le caractere sauvage (yeux
rouge) de la mére est dominant et que le caractere mutant (yeux blancs) du pere est
récessif.

v Les deux croisements ne donnent pas la méme descendance.

v’ Ladistribution des caractéres est différente pour les descendants males et femelles.

Ces constatations suffisent pour ““ diagnostiquer” un cas d'hérédité liée au sexe. Dans le
cas de I'hérédité liee a X, selon le sens du croisement, on obtient des résultats différents. Ce
type particulier d’héredité est di au fait que les chromosomes Y ne possedent pas d'alléles
homologues a celui du locus blanc situe sur le chromosome X. On connait tres peu de génes
liés au chromosome Y. Les méles ne possedent donc qu'un alléle pour les caracteres liés au
sexe. Cet état est appelé hémizygote. Contrairement aux états homozygotes ou hétérozygotes
que peut présenter la femelle.
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Figure 3 : Premier croisement réciproques entre des drosophiles femelles aux yeux blancs et
des drosophiles males aux yeux rouges.

Codes : b pour I'alléle blanc mutant et b* pour alléle rouge sauvage

Parents: @ X°XP x 34Xy

Gametes : 9 @@ X 3@

l

Fi: XP+xP XPy
Génotypes Phénotypes
Parents : & Xty [b*]
{ XPX® [b]
Fi: 3 Xby Y[ b]
9 Xb+xb 1/2[b+]
Fa: QF1 X d F1
F2: Q XPrxP x 4 XY

Gameétes : ¢ X

@



3

©

Xb+xb Xb+Y
XPXP XPY

Génotypes Phénotypes
Fo: 3% XY@ XPY 3 Yab™] : Ya[b]
Yo [b*] : % [0]
Q Y XPrXP 1 15 XPXP Q Y [b*] : ¥ [b]

Ces résultats théoriques correspondent aux résultats observés dans cet exemple.

Résultats théoriques Résultats observés
3 [b7] (Y4)*100 = 25 % (89/350)*100 = 25,43%
d [b] (Y4)*100 = 25 % (86/350)*100 = 24,57%
O [b*] (¥4)*100 = 25 % (87/350)*100 = 24,85%
Q [b] (v2)*100 = 25% (88/350)*100 = 25,15%

2¢me croisement (le croisement réciproque)
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Figure 4 : Deuxiéme croisement réciproque entre des drosophiles femelles aux rouges blancs
et des drosophiles males aux yeux blancs.

Parents: @ X*XP*  x 3 XbY

Gameétes : ¢ ﬁ@ X 3@

i

Fi: XPtxb Xy

Génotypes Phénotypes

Parents : & XY [b]
9 Xb+xb+ [b+]

Fi: 3 XPrY 15[ b*]
0 N 1[b*]

Fa: Q F1 x  JdF

Fo: QXX x  3XY

Gamétes: @ x a4 @



®

?
Xbrxb+ Xy
XPXP %
Génotypes Phénotypes
3 Ya XPYY 1 v, XPY 3 %[0 : % [b]

Yo XPHXP* 11, XPHXP Q ¥ [b*] A
9 5 XPPXPT 1y, X 5 [b*

Ces résultats théoriques correspondent aux résultats observés dans cet exemple.

Résultats théoriques Résultats observeés
(v4)*100 = 25 % (86/349)*100 = 24,64%
(v4)*100 = 25 % (89/349)*100 = 49,86%
(45)*100 = 50 % (174/349)*100 = 25,15%

3.2.2. HéréditéliceayY

Chez I'hnomme et les mammiferes, le male transmet son Y a ses fils seulement. Un géne

ne peut donc se manifester que chez des males et est dit : Holandrique. Chez I'homme, on
connait quelques exemples :

e Formes des doigts des pieds.

e Un gene pour les poils sur la partie externe de l'oreille.

e Un géne qui détermine le sexe SRY situé sur le chromosome Y et est transmis a ses
fils.

3.3. Types particuliers d*hérédité liee au sexe

Le fait qu'ils s'apparient durant la méiose indique qu'ils contiennent au moins quelques

segments homologues. On dit que les genes situés sur les segment homologues sont
incomplétement liés au sexe ou partiellement liés au sexe, car ils peuvent se recombiner par
crossing over exactement comme les génes situés sur des autosomes. La région ou il y' a
appariement des deux chromosomes est appelée région pseudo-autosomale Par contre, les génes
situés sur le segment non homologue du chromosome X sont appelés génes complétement liés
au sexe (Fig. 10).



Fractions homologues de X et de Y portant les génes particllement liés au sexe ——

Fraction non homologue
du chromosome X portant e =
les génes complétement ligcs ™  ——— — L
Fraction non homologue de Y portant les génes
— holandriques

Figure 5 : Genes situes sur les segment homologues incomplétement liés au sexe ou
partiellement liés au sexe.
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3. Dihybridisme

Mendel entreprit, comme une extension naturelle des croisements concernant un seul
caractére (monohybridisme), des croisements désignés sous le terme dihybridisme car
impliquant simultanément deux caractéres, donc deux paires de phénotypes et deux paires de
facteurs alléliques.

Le dihybridisme est le croisement entre deux individus appartenant a deux lignées
homozygotes (pures) qui different entre elles par deux caracteres ou deux genes, donc deux
couples d’all¢les localisés sur des autosomes (chromosomes non sexuels).

Si les deux genes qui codent pour les deux caractéres différents sont situés sur des
chromosomes différents, on parle de génes indépendants. Mais si les deux génes qui codent
pour les deux caracteres différents sont situés sur le méme chromosome, les génes sont dits
liés.

3.1.Génes indépendants
3.1.1. Dominance et récessivité

Mendel a étudié le croisement entre deux variétés de lignées pures de petit pois qui
différent par deux caracteres qui sont I'aspect des graines (lisse et ridé) et la couleur des
graines (jaune et vert). Il a croisé une variété de petit pois a graines lisses et jaunes avec une
variété de pois a graines ridées et verts. A la premiére génération F1, toutes les graines étaient
lisses et jaunes (Fig. 6). La deuxiéme génération F», issues de croisement des individus de la
F1 entre eux (autofécondation), a donné les résultats suivants :

v" 315 plantes produisent des grains jaunes et lisses.
v" 108 plantes produisent des grains jaunes et ridés.
v 101 plantes produisent des grains verts et lisses.
v 32 plantes produisent des grains verts et ridés.

Interprétation

X 11 s’agit d’un croisement entre deux individus appartenant a deux lignées pures qui
différent par deux couples d’all¢les ou deux geénes : c’est un dihybridisme.

La premiére génération F1 est homogene et semblable avec la manifestation d'un seul
phénotype parentale. Cela conduit, d'une part, a confirmer la premiére loi de Mendel (loi
de la ressemblance) et confirme I'hnomozygotie des parents. D'autre part, cela indique que
les caractéres qui apparait en F1 sont les caracteres dominants, donc le caractere jaune est
dominant par rapport au caractere vert et le caractere lisse est dominant par rapport au
caractere ridé.

xI A la deuxiéme génération F», il y a I'apparition des deux phénotypes parentaux (jaune et
lisse ; vert et ride) en plus de deux autres phénotypes nouveaux qui sont intermédiaires
entre les phénotypes parentaux (jaune et ridé ; vert et lisse). Ces phénotypes sont dits
recombinés.

Les valeurs obtenues en F, correspondent aux proportions suivantes : 56,65% [jaune et
lisse] : 19,44% [jaune et ridé] : 18,16% [vert et lisse] : 5,75% [vert et ridé].
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Figure 1 : Croisement entre deux variétés de lignées pures de petit pois qui différent par deux
caractéres (aspect et couleur des graines).

Représentation génétique

Codes : L pour graines lisses ; | pour graines ridés ; J pour graines jaunes et j pour graines

vertes.

Parents: @ JILL X
Gametes : Q@@@@ X
Fi: JiLl

Génotypes :

Parents: @ JJLL

d i

Fi: 3Ll
Fa2: QF1 X
Q JjLI x

Gametes : 9@@)@@ X

jil

g @DO®

Phénotypes

Parents : ¢ [JL]
Sail
Fi: [IL]
dF1
3 JjLl

2 @@® @

3
0 @

» @ @

(L) JLL

ULl gLL gLl

() JILI

RN JjiLl Jjll

(D JiLL

JjLl JiLL jiLl
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() JiLl Jjll jjLl jjll

Génotypes

4/16 JjLI : 1/16 JJLL : 1/16 JJII : 1/16 jjLL : 1/16 jjll : 2/16 JILI : 2/16 JjLL : 2/16 Jjll : 2/16 jjLI.

Phénotypes
[JL] : 4/16 +2/16 + 2/16 + 1/16 = 9/16. [JI] : 2/16 + 1/16 = 3/16.
[jL]:2/16 + 1/16 = 3/16. [iL] : 1/16.

Neufs génotypes sont obtenus avec quatre phénotypes. Les proportions des classes
phénotypiques sont 9/16 : 3/16 : 3/16 : 1/16 qui correspondent respectivement a 56,25% :
18,75% : 18,75 % : 6,25%. Ces résultats théoriques trouvés par Mendel correspondent aux
résultats observés trouvé dans cet exemple.

Dans cet exemple, la ségrégation des alléles de I’aspect des graines est indépendante
de la ségrégation des alleles de la coloration, puisque les chromosomes se comportent comme
des entités indépendantes pendant la méiose.
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3.1.2. Test-cross

En considérant I'exemple précedent, les graines jaunes et lisses obtenues en F, ont pour
phenotype [JL] mais leurs génotypes peuvent étre soit JJLL, si la plante est homozygote, soit
JjLI, si la plante est hétérozygote. Visuellement on ne peut jamais distinguer entre les graines
de genotype JJLL et celles de génotype JjLI. Pour ce faire, on doit faire appel au croisement
test cross (Fig. 7) pour savoir si les graines sont issues de plantes homozygotes (JJLL) ou
hétérozygote (JjLI).

Croisement test cross :

Graines jaunes et lisses

du caractéres dominants
Phénotype: [JL] :J () L]

=

Génotype : J?L?

Testcross: J7L? x iill

® @

", - l'("
Si
GRERERE VH0 S
JJLL JiLl

Figure 1 : Croisement test cross chez le petit pois permettant de préciser I'homozygotie ou
I'nétérozygoties des génotypes.

Les plantes issues des graines de phénotype jaune et lisse [JL] et de génotype inconnu
(JJLL ou jjll) sont croisées avec des plantes issues des graines portant les caracteres récessifs

Gjm.

v’ Si, a partir de ce croisement, on obtient un seul phénotype cela veut dire que chaque parent
ne fournisse qu'un seul type de gamétes et donc les deux parents sont homozygotes et leur
premiére genération F1 est semblable et homogéne (premiére loi de Mendel) ;

v Si, a partir de ce croisement, on obtient plusieurs phénotypes, cela veut dire que le parent

portant les caractéres dominants fournisse plusieurs types de gametes et donc il est
hétérozygote. Le parent portant les caractéres récessifs est toujours homozygote.

Représentation génétique
Jaune et Lisse [JL]
JoL?
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Si le génotype est JJLL, on trouvera : Si le génotype est JjLI, on trouvera :

Q JILL x4 jjll Q JjLl x Al
CDDO® x 3@DDE CDODD « DD
Fi: JjLI Q

Génotype F1: JjLI 3 @) @ @ @
Phénotype F1 : [JL] Go o |kt | e g

Génotype F1: ¥ JjLI : Yo Jjll @ Ya jjLl - Ya jjli
Phénotypes Fi: Ya[JL]: Ya[JL]: ¥Ya[JL]: Ya[JL]

Remarque

Lorsque les genes sont indépendants, le croisement entre un double hétérozygote et un
double homozygote récessif (test cross), donne quatre phénotypes aux proportions égales (25%:
25% : 25% : 25%).

3.2. Genes liés

Quand deux ou plusieurs génes sont situés sur le méme chromosome, ils sont
physiquement liés. lls peuvent étre liés sur un des autosomes ou sur le chromosome sexuel. Les
génes situés sur les chromosomes différents sont répartis dans les gametes indépendamment les
uns des autres (loi de Mandel sur la ségrégation indépendante). Les génes situés sur un méme
chromosome, auront tendance a rester ensemble pendant la formation des gameétes. Par
conséquent, les résultats du test cross d'individus dihybrides seront différents, selon que ces
genes sont liés ou portés par des chromosomes différents.

Lorsque les genes sont indépendants, ils ségrégent indépendamment dans les gametes
lors de la méiose et le test cross donne quatre produits en proportions égales. De méme, les
proportions entres types parentaux et recombinés sont égaux. Par contre, lorsque les génes sont
liés, ils ont tendance a rester ensemble lors de la formation des gametes et ne se sépare que s'il
y a crossing over. Les proportions des recombinés seront donc inférieurs a celles des parentaux.

3.2.1. Crossing over
A. Crossing over simple

Pendant la méiose, chaque chromosome se duplique, donnant ainsi deux chromatide
sceurs identiques. Les chromosomes homologues s'apparient (synapsis) et des crossing over ont
lieu entre les chromatides non sceurs. Ce phénoméne implique la rupture de 1a ligation de
seulement deux des quatre brins, a n'importe quel endroit du chromosome. Dans la figure
suivante, le crossing over a lieu dans la région située entre les loci A et B.
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Sinple crossing aver (1 CO)
s '; f' ﬂ aEDEnIEE?) Type parental (TP)
N i> > w ﬁ> T O\ @D Tie reconbin (1K)
[ o | A elose Type recombiné
xu xp . aDeEE) i (TR)

; GEDENEG) Type parental (TF)

Les quatre produits deIa
méiose sont différents ['on
de l'antre

Prophase I Meétaphase 1 Anaphase I

Figure 2: Simple crossing over entre les loci A et B, impliquant deux chromatides non sceurs.

Deux des produits de la méiose (AB et ab) ont le méme profil de liaison que celui des
chromosomes parentaux. Ceux-ci proviennent des chromatides qui n'ont pas subi de crossing
over : ils sont dits non recombinants donc de types parentaux. Les deux autres produits de la
méiose (Ab et aB), issus d'un crossing over, sont remaniés par rapport au profil de liaison
parental : ils sont dits recombinants.

En absence de crossing over, tous les produits de la méiose sont de types parentaux. S'il
n'y a pas crossing over, il n'y a pas de séparation entre les genes lieés sur le méme chromosome
et par conséquent, il n'y aura plus de recombinaison (Fig. 9).

Absence de crossing over

== 2= ___,

@RI Type parental (TP)
@RI Type parental (TF)
@EDENmL) Type parental (TP)
@@ L) Type parental (TP)

Méiose I

[ [)]
Les quatre produits de la
Prophase 1 Métaphase I Anaphase I méiose sont identiques
alx parents

Figure 3 : Absence de crossing over entre les loci A et B.

Les alleles des individus dihybrides a deux loci liés, peuvent étre associés de deux
fagons différentes (Fig. 1) :

v' Siles deux alleles dominants (ou sauvages) sont sur I'un des chromosomes et les deux alléles
récessifs (ou mutants) sont sur l'autre chromosome (AB/ab), le type de liaison est dit en
phase couplée ou en position Cis.

v/ Quand l'allele dominant d'un locus et l'allele récessif de I'autre sont sur un chromosome et
les deux restants sont sur l'autre chromosome (Ab/aB), le type de liaison est dit en phase
de répulsion ou en position Trans.

Remarque : Les gamétes recombinants et parentaux sont de types différents en fonction de la
maniére dont ces génes sont liés chez les parents.



Génétique qualitative des diploides Université Ibn Khaldoun - Tiaret

Simple crossing over (1 CO)
Phase couplée (position Cis)
— " ﬂ aEDemnEmD [AB] : TP
A g |::: AL ‘ DGR [Ab] ‘IR
i g & 18 Meéiose IT aEpem-mmmp [1B] : TR
D )] : aE-amcEmmsp [ab] : TP
Prophase I Meétaphase I Anaphase I
Phase de répulsion (Position Trans)
=Ch=n e (3] : TP
CEDOEETEEP [AB] : TR
{nb]] : TR
DD [2B] - TP
Prophase I Métaphase I Anaphase I

Figure 4 : Différentes associations entre alléles : Phase de couplage (Cis) et phase de
répulsion (Trans).

B. Crossing over multiples

Quand deux crossing over se produisent entre deux marqueurs génétiques, les
phénotypes de la descendance sont tous de types parentaux (Fig. 11). Pour détecter ce double
crossing over, un troisieme locus (G) est utilisé et doit étre localisé entre les deux précédents
(A et B). Dans ce cas, les double crossing over donnent deux phénotypes recombinants avec
les deux parentaux.

Double crassing aver (2 CO)

LA 5] N
GEEDEED TP
D Emtp TP
C—la D TP

Meéiose I

GEDERNEED TP
TR
LG [) NS
aEDemEED TP

Méiose IT

Prophase I Meétaphase I Anaphase I

Figure 5 : Double crossing over entre les loci A et B, impliquant deux chromatides non
soeurs.

Un nombre impair de crossing over (1, 3, 5, 7, ...etc.) entre deux loci donnera une
nouvelle recombinaison génétique entre ces deux marqueurs et les produits de cette méiose sont
deux types parentaux et deux types recombinants (Fig. 12) Tandis que, le nombre pair de
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crossing over (2, 4, 6, 8, ...etc.) entre deux loci donnera uniquement des phénotypes de types
parentaux.

Triplle crossing over (3 CO)
Al g
b |:> - e=nennm=D TP
— aEDemImm TR
_ eEDemmnD TP
— —
Prophase 1 Métaphase I Anaphase [

4 crossing over

eEDeRnE=D TP
EEDEmEGD TP
e D) v

3]

Anaphase I

Prophase 1 Métaphase I

Figure 6 : Crossing over multiples.
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3.2.2. Linkage

Le mot linkage est employe pour désigner le phénomene déterminé par la localisation
de plusieurs genes sur le méme chromosome. De tels génes ne sont pas indépendants les uns
des autres mais sont, au contraire, liés. La constitution des étres vivants, cependant, fait du
linkage un phénomene quantitatif qui peut &tre complet ou incomplet.

Le linkage est complet lorsque des génes liés ne se séparent jamais. Dans ce cas, il n'y
a pas de crossing over entre les chromatides non sceurs et donc il n'y a pas de recombinaison.
Le linkage est incomplet lorsque les genes liés peuvent se séparer mais moins fréquemment que
les génes indépendants. Cette séparation entre les genes liés se fait par le crossing over.

Remarque : Le linkage est le plus souvent étudié par I'intermédiaire du test cross.

A. Testcross

Le tableau 1 et la figure 13 représentent, respectivement, les résultats de trois test cross
et la formation des gamétes d'un dihybride avec, d'une part des génes indépendants et, d'autre
part, des genes liés (linkage complet et incomplet).

Tableau 1 : Résultats des test cross impliquant des genes indépendants et liés.

Génes indépendants Linkage incomplet Linkage complet
A B a b AB ab B ab
Parents: — — X — — | Parents: — — Parents: — X —
a b a b a ab ab ab
Gametes : Gametes : Gameétes :
25% 25% 4(0% 10%%

>< >< X
2§F.¢g!b ‘!"E’ iﬁgbgg? ‘I.

1095 40%

®
®
®

@) | 4B [Ab [aB [ab||[(g)[4B | Ab|aB | ab AB [ ab

ab | ab | ab | ab

ab ab | ab B ab ab

Génotypes : Génotypes : Genotypes :
1,48, 1, 40, 1, 2B, 4, 2P AB, AB, AB, 4B 1/2ﬁ 1/22

ab ab ab ab ab ab ab ab ab ab
Phénotypes : Phénotypes : Phé )

énotypes :

25% [AB] 40% [AB] E00% [A>I/3Fi S
25% [Ab] 10% [Ab] 50% [ ab]
25% [aB] 10% [aB] -
25% [ab] 40% [ab ]
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Génes indépendants

Linkage incomplet

Linkage complet

o
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Plopase I

(50%) (50%)
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x =

Métaphase I
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HaXe HKaKs

25%) (25%)

(25%) (25%)

SadXke XaXa

Anaphase I

25% QR D [AB] : TP
25% Gt G TP (4b]: TR
25% @yt D @Ry Il [B]: TR
25% EER-IlD @Yy TlD (] : TP

Propase I

40%
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Meétaphase I

=, =

~S ) 40%

S 5) 10%

10%
a 40%
Anaphase I

W
40% S sp [AB]: TP
10% @ NGIEE) (b1 : TR
10% @R WE) [4B] : TR
40%m [ab] : TP

OQ
aa
5] (=]
o0
ol (S
=)

Propase I

g

i

Métaphase I

8

Anaphase I

[AB] : TP
WP 50%

@R WD | fav] : TP

@R W) | 5%

Figure 1 : Représentation chromosomique de la formation des gametes en cas de génes indépendants et en cas de linkages complet et incomplet.
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Le symbolisme utilisé dans ce tableau est souvent utilisé en génétique et requiére des
explications :

v L'indépendance des génes est indiquée en inscrivant les alleles de chaque paire au-dessus et
au-dessous de lignes horizontales distinctes, une pour chaque paire de chromosome.

v Le linkage ou la localisation de plus d'un géne sur un méme chromosome est indiqué en
inscrivant les alléles de ces génes au-dessus et au-dessous d'une ligne horizontale commune.

L'examen de ces trois test cross révelent que les génes liés ne se comportent pas comme
les génes indépendants. Le nombre et les fréquences des classes phénotypiques obtenues suite
a un test cross different d'un croisement a l'autre :

e Lorsque les genes sont indépendants, quatre classes phénotypiques en proportions égales
sont obtenues suite a un test cross.

e Lorsque les genes sont liés et il y a possibilité d'avoir des crossing over entre les chromatides
non sceurs, quatre classes phénotypiques avec des proportions non égales sont obtenues
suite au test cross. Les phénotypes parentaux qui sont issus des chromatides non touchés
par le crossing over, ont les pourcentages les plus élevés (par exemple 40% chacun). Alors
que, les phénotypes recombinés qui sont issus des chromatides touchés par le crossing over,
ont les pourcentages les plus faible (par exemple 10% chacun). Le pourcentage des
recombinés correspond au pourcentage d'avoir des crossing over entre les chromatides non
Seurs.

e Lorsque les génes sont liés et il n'y a pas des crossing over entre les chromatides non sceurs,
deux classes phénotypiques de types parentaux, avec des proportions égales sont obtenues
suite au test cross. L'absence de crossing over détermine I'absence de recombinaison. Ce
cas est exclusivement trouvé chez le méle de la drosophile et chez la femelle du ver a soie.

3.2.3. Carte génétique
A. Ordre linéaire des génes liés et détermination des distances qui séparent ces genes

Exemple

Dans un croisement entre une souche sauvage de drosophile au ailes longues et aux yeux
rouges avec une souche mutante au ailes vestigiales et aux yeux cinabres, tous les individus de
la F1 sont sauvages. Les femelles de la F1, croisées aux males mutants, donnent, en F2, 200
drosophiles sauvages, 206 drosophiles mutantes, 19 drosophiles aux ailes longues et aux yeux
cinabres et 26 drosophiles aux ailes vestigiales et aux yeux rouges (Fig. 14 A).

Dans un autre croisement dihybride entre deux souches de drosophiles ou il y a toujours
le caractere de la taille des ailes associé au caractere couleur du corps, les résultats suivants sont
obtenus. A la Fy, suite au croisement d'une souche sauvage au ailes longues et au corps marron
avec une souche mutante au ailes vestigiales et au corps noir, tous les individus sont sauvages.
Les femelles de la F1, croisées aux males mutants, donnent, en F2, 152 drosophiles sauvages,
147 drosophiles mutantes, 35 drosophiles aux ailes longues et au corps noir et 31 drosophiles
aux ailes vestigiales et au corps marron (Fig. 14 B).



Génétique des diploides et des haploides Université Ibn Khaldoun - Tiaret

»

y 4 n\ ;@ T
m\ 4@1

2/ \“/\ Femelle de la F1 \ﬂ/ : _
& Miile a a-ax,}cs. eas ,-'-\ ¢ - -
){ L ; 2 Miile au caractéres récessif 4‘@ ._;‘—\

BRIk

Figure 2 : Croisement entre souches de drosophile : A) souche sauvage au ailes longues et
aux yeux rouges et souche mutante au ailes vestigiales et aux yeux cinabres ; B) souche
sauvage au ailes longues et au corps marron et souche mutante au ailes vestigiales et au corps
noir.

A Y _\"/ B N~

Interprétation

Les résultats obtenus dans ces deux test cross indiquent qu'il y a linkage incomplet dans
chaque cas puisque les progénitures sont constituées sont constituées par quatre classes
d'individus et que les deux classes parentales (phénotype sauvage et phénotype mutant) ont les
valeurs les plus importantes, alors que les classes recombinantes ont des valeurs faibles.

Représentation genétique

Codes : vg pour ailes vestigiales et vg* pour ailes longues ; cn : pour yeux cinabres et cn* pour
yeux rouges ; n : pour corps noir et n* pour corps marron.

Test cross 1 Test cross 2
vg+ cn+ vg cn Vg+ n+ vg n
P omer 9 wa | e <% i
vg+ cn+ vg cn vg+ n+

[ EDED G ..xg..
EoED @DED

vg+ cn+ ve+ n+
Fi: et Fi: g

Vg Cn vg n

gxg g'xg
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Fo: Fo:

T | &) ()| (o) @) | (e () | )
vg+cn+ [ vg+cn | vgen+ vgcn vg+n+ vg+n vgn+ vgn
vg cn vg cn vg cn vg cn @ vgn vg n vg n vg n

Génotypes : Génotypes :
vg+cn+ vg+cen vgen+ vg+en+ vg+n+ vg+n vgn+ vg+n+
vg cn vg cn vg cn vg cn vg n vg n vg n vg n
Phénotypes : Phénotypes :
[vg*cn®] : [vg*en] : [vgen™] : [vgcen] [vg"n*]:[vg™n]:[vgn']:[vgn]

Dans le premier croisement test cross, le pourcentage de recombinaison est de :

(ﬁ) *100 = 9,9%. Et dans le deuxiéme test cross, le pourcentage de
200+19+26+206
recombinaison est de : (%) * 100 = 18,1%.

Donc, entre lieu de vg et cn, il se fait 9,9% de recombinaison, alors qu'entre le lieu de
cette méme vg et celui de n, le pourcentage de recombinaison est pres de deux fois plus
considérable que dans le premier cas, c'est-a-dire 18,1%. C'est faits peuvent étre interprétés
comme suit :

v" Les genes liés sont distribués dans un ordre linéaire le long des chromosomes.

v Le crossing over se fait au hasard le long des chromosomes, ce que signifie que dans un
grand nombre de méiocytes tous les différents lieux d'un chromosome seront impliqués dans
le crossing over aussi fréquemment les uns que les autres.

v" Lafréquence du crossing over entre deux lieux donnés est donc d'autant plus élevée que ces
lieux sont éloignés ou, dit autrement, la fréquence du crossing over est directement
proportionnelle a la distance qui sépare ces deux lieux.

A partir de l'interprétation donnée plus haut, la réalisation d'environ deux fois plus de
recombinaisons entre vg et n qu'entre vg et cn exprime une distance deux fois considérable entre
vg et n qu'entre vg et cn.

B. Cartographie des génes

Comme le crossing over se fait au hasard sur toute la longueur du chromosome, la
détermination de la fréquence de ce phénomeéne par l'intermédiaire du pourcentage de
recombinaisons génétiques qui sont produites chez un individu hétérozygote quant a certains
genes liés peut donc servir a calculer les distances qui séparent ces genes et a cartographier ces
derniers (Fig. 15).

L'unité de distance appropriée pour préparer ces cartes est évidemment un pour cent de
recombinaison, unité qu'on désigne centimorgan. Les données obtenues dans l'exemple
précédent permettent de calculer les distances entre les trois genes et de les cartographier ainsi:

Distance entre genes = pourcentage de recombinaison
Nombre d'individ biné
— ( ompre natviausrecom Lnes) % 100
total
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H 19+26
Distance entre vg et cn = ( e

)* 100 = 9,9 cM

Distance entre vg et n = (3::1) * 100 = 18,1 cM
cn® vg* n*
(@)
cn V(g n
 —r et —>
99cM 18,1 cM

Figure 3 : Carte génétique



1. Poly-hybridisme

Le terme poly-hybride représente les individus hétérozygotes pour deux caracteres
(deux génes) ou plus. Les lois fondamentales de la génétique concernent tous les individus qu'ils
soient Monohybrides ou polyhybrides.

1.1. Trihybridisme
1.1.1. Cas de dominance (genes indépendants)

Exemple

On croise deux drosophiles appartenant a deux lignées homozygotes différentes entre
elles par trois caractéres. La femelle est sauvage et a un corps marron, des ailes longues et des
yeux rouges et le male est mutant et a un corps noir, des ailes vestigiales et des yeux bruns. Les
individus de la F1 sont tous de phénotype sauvage (Fig. 42). Le croisement des individus F1
entre eux a donné une F, composee de :

269 drosophiles aux corps marrons, ailes longues et yeux rouges ;
91 drosophiles aux corps marrons, ailes longues et yeux bruns ;

89 drosophiles aux corps marrons, ailes vestigiales et yeux rouges ;
31 drosophiles aux corps marrons, ailes vestigiales et yeux bruns ;
92 drosophiles aux corps noirs, ailes longues et yeux rouges ;

28 drosophiles aux corps noirs, ailes longues et yeux bruns ;

29 drosophiles aux corps noirs, ailes vestigiales et yeux rouges ;

11 drosophiles aux corps noirs, ailes vestigiales et yeux bruns.

Parents

F1xF1

F2

Figure 1 : Croisement entre deux drosophiles appartenant a deux lignées homozygotes
différentes entre elles par trois caractéres (couleur du corp, taille des ailes et couleur des
yeux).

1



Interprétation

11 s’agit d’un croisement entre deux individus appartenant a deux lignées pures qui différent
par trois couples d’alléles ou deux génes : ¢’est un trihybridisme.

La premiére génération F1 est homogene et semblable avec la manifestation d'un seul
phénotype parentale. Cela conduit, d'une part, a confirmer la premiére loi de Mendel (loi de
la ressemblance) et confirme I'nomozygotie des parents. D'autre part, cela indique que les
caracteres qui apparait en F1 sont les caractéres dominants, donc le caractére corps marron
est dominant par rapport au caractere corps noir, le caractere ailes longues est dominant par
rapport au caractére ailes vestigiales et le caractere yeux rouges est dominant par rapport au
caractére yeux bruns.

A la deuxiéme génération F», il y a I'apparition des deux phénotypes parentaux (sauvage et
mutant) en plus de six autres phénotypes nouveaux qui sont intermédiaires entre les
phénotypes parentaux. Ces phénotypes sont dits recombinés.

Les valeurs obtenues en F» correspondent aux proportions suivantes : 42,19% [marron, long
et rouge] : 14,07% [marron, long et brun] : 14,07% [marron, vestigiale et rouge] : 4,68%
[marron, vestigiale et brun], 14,07% [noir, long et rouge] : 4,68% [noir, long et brun] :
4,68% [noir, vestigiale et rouge] : 1,56% [noir, vestigiale et brun].

Représentation genétique

Codes : n* pour corps marron et n pour corps noir ; vg* pour ailes longues et vg pour ailes
vestigiales ; b* pour yeux rouges et b pour yeux bruns.

Parents: @ n'n'vg'vg'b'b* X J nnvgvghb
Ry v eb

Gametes : 9 AL x ) ~
Fi: n*nvg*vgh*b
Génotypes : Phénotypes :
Parents: @ n"n*vgvg*b*b* Parents: @ [n"vg"b’]

J nnvgvghb 3 [nvgb]
Fi: n*nvg*vgh™b Fi: [n"vg'b™]
Fa: Q F1 x J F1

Q  n'nvg'vgb'b X 4 n*nvg'vgb*b

Gametes : pour connaitre le nombre de gametes produit par un trihybride, on emploi le systéeme
Branché qui permet de déterminer facilement, et sans erreur, tous les types de gamétes. On aura
donc :



b* n*vg'b* nvg'b*

Vg

nvgb*

— b*
Vg" /
b » N'vg'b \Ab » NVg'h
+ bt
Vg Vg /

./
.
/ b*_ . n'vgb*
N

b, n'vb \ b___ ynvgb

Gameétes :

Q x 4

Nous aurons 8 gameétes différents, et I'étude de la F2 nous donne 27 génotypes et 8
phénotypes. La détermination des génotypes se fait toujours par la méme méthode on aura donc:

Génotypes :

—_—
1/4 b+b+ 1/64 n+n+Vg+Vg+b+b+

Yavgtvg > 714 b ——————> %64 n*n*vg*vg'b'b

Yabb _ J Yean™n*vg'vgthb
/ 1/4 b+b+ 2/64 n+n+Vg+Vg+b+b
Yan'n® 214 vg*vg \i %l b ———>%64 n"'n*vg*vgh*b
Ya bb » 2lsa N"N*Vgvgbb

/1/4 b+b+ 1/64 n+n+Vngb+b+
Yy VgVy \i2/4 b+b L 2/64 n+n+Vngb+b
Vabb _J Yean"n*vgvgbb




1/4 Vg +Vg *

2/4 n+n 2/4 Vg+Vg

Yab™b*

2l4b*D
Yabh ——»
Y4b*b
[, btp——>

Yabb >

Vab'ot >

1/4 Vng > 2/4 b+b »

1/4 Vg-'—Vg+

N AN A

Yabb

Yab*b*
?l4 "D

YVab)——m—»

Yab'b '

2/4 Vg+Vg | 2/4 b+b >

Yann

N

\

]/4 Vng

> Yab'h R

Y4 bb

Yab'or——

/

Yabb
—

%fa I’]JrI'IVg+Vg+b+bJr
*lea n+an+Vg+b+b

2J6a N*NVg'Vg'bb

414 n+an+Vg+b+b
864 n+an+ng+b

4164 N*NVgVgbb

%fa n+anng+b+
*lea n+anng+b

2J6a N*NVgVghb

Yea nnvg*vgtb*b*
%fa nan+Vg+b+b

Y64 nnvg*vgbb

2Jsa NNVg* Vg D
4l6a NNVgTVgh*b

%fa nnvgVvghb

Yea nnvgvgh*b*
2J6a NNVgVgb™h

Yea nnvgVvghb



Phénotypes :
vy ]<
¥[n*]

Ya[Ve] <

Remarque

Yab'l—»

27/64 [n+vg+b+]

Yi[b]—» %sa [n*vg'b]

Ya[b*]_—» 6a [n*Vgb*]

Ya[b]—» o4 [N*Vgh

Ya[n]

Ya[vg'] /
N

Ya[Ve] <

%[b*]

%[b*]__y %6 [NVg*h*]

va[b] __, %ea [nvg'b]

3/64 [nvgb™]

yi[b] __, Yea [nvgh]

Les nombres de gameétes, de phénotypes et de génotypes de la F» dans le cas de
dominance, varient non pas au hasard mais selon le degré de I'hybridisme qui correspond a des
séries. Ces series sont représentées dans chaque cas par une formule générale (tableau 11).

Tableau 1 : Variation du nombre de gameétes, phénotypes génotypes de la F2 selon le degré

d'hybridité.
Degrés Nombre de Nombre de Nombre de N.om.bre de
d'hybridité gametes phénotypes génotypes combl\n aisons entre
gametes de la F1
Monohybride (1) 21=2 21=2 3t=3 4t=4
Dihybride (2) 22=4 22=4 32=9 42=16
Trihybride (3) 2°=8 2°=8 3¥=27 43 =64
Tetrahybride (4) 24=16 24=16 3*=81 4* =256
Pentahybride (5) 25=32 25=32 35=243 45=1024
n 2" 2" 3" 4"

1.1.2. Testcross
1.1.2.1. Genes indépendants

Exemple

Les femelles de la F1 de I'exemple précedant sont croisées avec des males mutant aux
corps noirs, aux ailes vestigiales et aux yeux bruns. La F2 est composée de :

93 drosophiles aux corps marrons, ailes longues et yeux rouges ;
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91 drosophiles aux corps marrons, ailes longues et yeux bruns ;

90 drosophiles aux corps marrons, ailes vestigiales et yeux rouges ;
92 drosophiles aux corps marrons, ailes vestigiales et yeux bruns ;
92 drosophiles aux corps noirs, ailes longues et yeux rouges ;
95 drosophiles aux corps noirs, ailes longues et yeux bruns ;
89 drosophiles aux corps noirs, ailes vestigiales et yeux rouges ;
91 drosophiles aux corps noirs, ailes vestigiales et yeux bruns.

Interprétation

A la deuxiéme génération F», tous les phénotypes obtenus (parentaux et recombinés) ont
des valeurs proches. Les valeurs obtenues en F. correspondent aux proportions suivantes :
12,69% [marron, long et rouge] : 12,41% [marron, long et brun] : 12,28% [marron, vestigiale
et rouge] : 12,55% [marron, vestigiale et brun], 12,55% [noir, long et rouge] : 12,96% [noir,
long et brun] : 12,15% [noir, vestigiale et rouge] : 12,41% [noir, vestigiale et brun].

Représentation genétique

Codes

» N* pour corps marron ;
» N pour corps noir ;
» Vg* pour ailes longues ;

» Vg pour ailes vestigiales ;

» b* pour yeux rouges ;

» b pour yeux bruns.

Fa: Q F1 x 3 nnvgvgbb
Q  n'nvg'vgb'b X 3 nnvgvghb
Gamétes : Q @@@@ x 3 mveb
@ n*nvg*vgb*b | n*nvg*vgbb | n*nvgvgb*b | n*nvgvgbb | nnvg*vgb*b | nnvg*vgbb | nnvgvgb*b | nnvgvgbb

Génotypes : % n"nvg*vgb*b ; % n*nvg*vgbb ; % n*nvgvgbb ; Y% n*nvgvgbb ; Y% nnvg*vgb®b ;
Y% nnvg*vgbb ; % nnvgvgb*b ; % nnvgvghb.

Phénotypes : % [n*vg™b*] ; % [n*vg'b] ; % [n*vgb™] ; % [n*vgb] ; % [nvg™b*] ; % [nvg'b] ;
% [nvgb*] ; % [nvgb].

Les résultats théoriques indiquent une fréquence de % pour chaque phénotype qui
correspond al12,5%. Ces résultats théoriques sont proches aux résultats observés dans I'exemple.
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Remarque : lorsque les genes sont indépendants, le test cross donne en F> des phénotypes en
proportions égales, quelque-soit le degré d'hybridité.

1.1.2.2. Genes liés
Exemple

Un croisement a été effectués entre deux souches pures de Drosophila melanogaster.
Le croisement implique trois alleles mutants récessifs pour trois génes liés au chromosome X,
respectivement responsable de la couleur du corps yellow (y), de la couleur des yeux white (w)
et de la forme des yeux echinus (ec). Les méles hémizygotes pour les trois alléles sauvages sont
croisés avec des femelles homozygotes pour les trois alléles récessifs correspondants. Ce
croisement a produit une génération F1 comptant des femelles hétérozygotes pour les trois
couples d'alléles, donc elles sont toutes sauvages et des males hémizygotes portant les
caracteres récessifs. Les femelles de la F1 sont croisées avec des méales mutants portant des
alleles récessifs pour les trois caracteres. La F2 est composée de huit phénotypes avec les valeurs
suivantes :

4759 drosophiles de phénotype [y* w* ec'];
4685 drosophiles de phénotype [y w ec] ;
80 drosophiles de phénotype [y w* ec'] ;
70 drosophiles de phénotype [y*w ec];
193 drosophiles de phénotype [y w ec'] ;
207 drosophiles de phénotype [y" w" ec] ;
3 drosophiles de phénotype [y w* ec'];

3 drosophiles de phénotype [y w* ec] ;

Interprétation

» La F1 est composée de deux phénotypes différents répartis entre males et femelles malgré
que les parents sont homozygotes, cela indique que les les genes sont localisés sur le
chromosome X (donc ils sont liés) ;

» Phénotypiquement, toutes les femelles F1 sont [sauvages] et tous les méales sont [yellow,
white, echinus]. Vu le génotype des parents, les alleles mutants des trois genes sont sur I'un
des chromosomes X et les alleles sauvages sont sur I'autre chromosome ;

» Chez les males, chaque gameéte contiendra soit un chromosome X comportant les alléles
mutants des trois genes, soit un chromosome Y, qui ne contient aucun des loci considérés ;

» C'est un test cross qui a donné la F2. A la F2, 08 phénotypes différents sont obtenus dont
deux phénotypes sont parentaux [y* w" ec’] et [y_w_ec] et six phénotypes recombinés. Les
valeurs des classes parentales sont supérieures par rapport a celles des classes recombinées,
cela confirme que les génes sont liés et situé sur le méme chromosome.

» Les phenotypes F. dus a I'absence de crossing over sont déterminés par la combinaison
parentale des alleles présente dans les gameétes de la femelle F1 (Fig. 43). Dans ce cas,
chaque gamete contient soit les alléles sauvages soit les alleles mutants des trois genes,
dépendant du chromosome X de la femelle F1 non affecté par un crossing over. Aprés
ségrégation, il y aura donc production, en proportion égale, des deux types de gametes et




»

»

»

donc des deux phénotypes parentaux de la F.. Ces classes phénotypiques F»
complémentaires sont appelés classes réciproques.

Les phénotypes dus & I'absence de crossing over sont les plus facilement reconnaissables
parce qu'ils sont les plus nombreux dans la descendance (Fig. 43). Les phénotypes parentaux
[y"w" ec’] et [y w ec] représentent a eux seuls 94,4 % de la descendance Fo.

La deuxieme catégorie facilement détectable est représentée par les phénotypes résultant
d'un double crossing over. Ces phénotypes sont les moins nombreux en raison de leur faible
probabilité d'apparition (figure ). Cette catégorie est issue de deux événements
indépendants et simultanés de crossing over. Les deux phénotypes réciproques
correspondants sont [y" w ec'] et [y w' ec] et représentent seulement 0,06% de la
descendance.

Les quatre classes phénotypiques restantes représentent les deux catégories résultats d'un
seul crossing over. Les phénotypes réciproques [y w* ec*] et [y* w_ec] résultent d'un seul
crossing over entre les loci yellow et white et constituent 1,5% de la descendance (figure ).
Les phénotypes réciproques [y w* ec] et [y w_ec*] résultent d'un seul crossing over entre
les loci white et echinus et constituent 4% de la descendance.

1.2. Carte factorielle

Exemple

Un croisement est réalisé entre deux lignées pures de mais. Les plantes femelles ont le
phénotype [pr* v bm] et les plantes males ont le phénotype [pr v bm*].
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Figure 2 : Croisement trois points impliquant les génes yellow (y* ou y), white (w* ou w) et
echinus (ec* ec) chez Drosophila melanogaster.
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Tous la descendance F1 est de phénotype sauvage [pr* v bm™]. Les plantes males de la
F1 sont croisées a leur tour avec des plantes femelle de phénotype [pr v bm]. La F est constitué
de 8 phénotypes répartis comme mentionné ci-dessous :

Tableau 2 : Détail du croisement réalisé entre les deux lignées pures de mais.

Phé I ) Total .
enotypes de la Effectifs otal et Types d'échanges
descendance pourcentage

[pr' v bm] 230 467 Pas de crossing over
(NCO)

[pr v bm'] 237 42,1%

[prt v bm] 82 161 Simple crossing over
(SCO)

[pr v bm?] 79 14,5%

[prf v bmT] 200 395 Simple crossing over
(SCO)

[pr _v" bm] 195 35,6%

[pr v bm] 44 86 Double crossing over
(DCO)

[pr v*' bm"] 42 7,8%

Interprétation

e Les parents homozygotes qui different par trois couples d'alléles donne une F1 homogéne
avec dominance des caracteres sauvage. C'est un trihybridisme avec Vérification des deux
premiéres lois de Mendel.

e LaF est obtenue suite a un test cross (croisement entre individus triple hétérozygote et un
homozygote récessif). Cette F» est constituée de 8 phénotypes a valeurs différentes avec
prédominance des phénotype parentaux indiquant ainsi que les genes sont liés.

Pour tracer la carte génétique, il faut en premier lieu déterminer I'ordre des génes puis
calculer les distances qui les séparent.

1.2.1. Détermination de I'ordre des genes

Dans la plupart des expériences de cartographie, I'ordre des génes n'est pas connu et
constitue une autre variable de I'analyse.
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Pour déterminer l'ordre des génes, on se base sur les phénotypes issus d'un double
crossing over. On sait qu'a la suite d'un double crossing over, I'allele placé au milieu changera
d'emplacement si on le compare avec le génotype parental hétérozygote.

Dans cet exemple, les deux phénotypes réciproques issus d'un double crossing over et
qui sont représenté par les valeurs les plus faibles sont : [prv_bm] et [pr* v bm*]. En comparant
ces deux phénotypes aux phénotypes réciproques parentaux [pr v _bm] et [pr v© bm*], on
remarque que les alleles pr* et pr ont échangé d'emplacement donc ces deux alléles se trouvent
au milieu et sont associés aux alleles (v*/v) et (bm*/bm) qui se trouvent sur les extrimités.

De ce fait, on peut établir le véritable ordre des génes qui est v pr* bm et v* pr bm".

1.2.2. Estimation des distances géenétiques

La distance génétique qui correspond a la fréquence des crossing over, est le
pourcentage des individus recombinés.

Comme on connait préalablement I'ordre des genes, il suffit d'estimer la distance entre
les alléles v* pr et entre les alléles pr bm™.

Pour les deux couples d'alleles v/v*® ; pr*/pr uniquement, les formes parentales sont
[v pri)/[v* pr] et les formes recombinés sont : [v pr]/[v* pr*]. Donc seuls les phénotypes qui ont
une combinaison de [v pr] ou [v* pr*] sont inclus dans le calcul.

Distance entre v* pr = Pourcentage des recombinés
=((82 + 79 + 44 + 42)/1109)*100) = 22,27% = 22,27 cM

Ou directement la distance entre v* pr = 14,5% + 7,8% = 22,3%

Pour les deux couples d'alléles pri/pr ; pr/pr* uniquement, les formes parentales sont
[pr* bm]/[pr bm™] et les formes recombinés sont : [pr bm]/[pr * bm*]. Donc seuls les phénotypes
qui ont une combinaison de [pr bm] ou [pr * bm*] sont inclus dans le calcul.

Distance entre pr bm* = Pourcentage des recombinés
= ((200 + 195 + 44 + 42)/1109)*100) = 43,37% = 43,37cM

Ou directement la distance entre v* pr = 35,6% + 7,8% = 43,4%.

La carte génétique est représentée dans la figure 44.

22,3
y M 43,4 cM

pr m
T p—
(*h_..)

v+ pr bm+

Figure 3 : Carte génétique des trois couples d'alleles v/v* ; pr/pr et bm/bm™ chez le mais.
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1.2.3. Interférence génétique

Des que I'on connait les distances entre les génes, on peut prédire la fréquence attendue
des échanges multiples tels que les double crossing over. Ainsi dans I'exemple précédent sur le
malis, la distance entre v et pr* est de 22,3 unités de recombinaison et celle de pr* et bm est de
43,4 unités de recombinaison. Si les simple crossing over se produisent de maniére
indépendante, la fréquence théorique des doubles crossing over est (DCO) :

DCOw = 22,3% % 43,4% = 9,7% = 0,097

Dans la plupart des expériences de cartographie genétique, la fréquence des doubles
crossing over observé (DCOobs) est plus faible que la fréquence des doubles crossing over
théoriques (DCOw). Dans I'exemple du mais, seuls 7,8% des double crossing over sont observés
au lieu de 9,7% attendus. Ce qui s'explique par un phénomene appelé interférence, qui se produit
quand un crossing over produit dans une région chromosomique inhibe un second événement
dans une région proche.

Pour calculer les disparités résultant d'une interférence, on peut calculer le coefficient
de coincidence (C) :

C = (DCOobs/ DCOwm) = (0,078/0,097) = 0,804
Une fois (C) calculé, on peut quantifier I'interférence (1) grace a I'équation :
I=1-C=1-0,0804 =0,196.

» Si l'interférence est totale (I = 1) et que le coefficient de coincidence est nul (C = 0), cela
indigue qu'il n'y a pas de double crossing over observés (DCOgps = 0). Dans ce cas, on va
obtenir a la F, six génotypes au lieu de huit, car les deux phénotypes réciproques qui
résultent d'un double crossing over ont une valeur de 0. lls n'existent pas.

» S'il y a moins de double crossing over que prévu, DCOops < DCOm, le coefficient de
coincidence est inférieur & 1 et lI'interférence aura une valeur positive.

» S'il y a plus de double crossing over qu'attendu, DCOgs > DCOu, le coefficient de
coincidence est supérieur & 1 et l'interférence aura une valeur négative.

» Si tous les doubles crossing over sont observés, DCOgps = DCOm, le coefficient de
coincidence est égal a 1 et l'interférence sera nulle.
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Chapitre 2 : Génétique Des Haploides
Introduction :

Tout organisme a reproduction sexué se caractérise par son cycle vital c’est-a-dire I’alternance

entre 2 processus qui caractérise la production sexuée.

NB : La durée des phases haploides et diploides est variable en fonction des organismes. Il

existe 3types d’organismes :
1- Organismes Diplobiontiques :

On appelle organisme diplobiontique, les organismes qui possedent une phase diploide plus
longue que la phase haploide. Dans ce type de cycle, les gametes les seules cellules haploides.
La méiose implique la formation des gamétes et I’union des gamétes produit un zygote diploide.

Exemple : animaux et végétaux supérieurs.
2- Organismes Haplobiontiques :

On appelle organisme haplobiontique, les organismes qui possédent une phase haploide plus

longue que la phase diploide. Exemple : les champignons filamenteux.
3- Organismes Haplodiplobiontiques :

Ce sont des organismes dont la phase haploide et aussi longue que la phase diploide. Ce type

de cycle est présent chez nombreuses levures. Exemple : Saccharomyces Crevisiae
Cycle haplobiontique de Neurospora crassa :

e (C’est un champignon filamenteux de la famille des Ascomycétes dont le nombre haploide
de chromosomes égale a 7.

e L’appareil végétatif est appelé : mycélium et il est composé de filament qu’on appelle
hyphes. L’extrémité de I’hyphe peut se condense pour donner des spores appelé conidies
lesquels germent et produit a leurs tours de nouveaux hyphes par voie de multiplication
asexué (vegetative) (figure 1).

e Neurospora crassa est aussi hermaphrodite, il contient 2 types de gameétes sexuels appelé
soit (+) et (-) soit (A) et (a) dont la réunion est nécessaire pour qu’il y’ait reproduction
sexuée.

v Des conidies : appelé aussi micro-conidies, représentent I’organe male. lls se
détachent de leur milieu et peuvent étre transportés par le vent ou par 1’eau et vont
se fixer sur les filaments récepteurs de 1’organe femelle qui migrent vers les

ascogones.



v' Des ascogones : représentent 1’organe femelle qui s’entoure des filaments
récepteurs. Ils sont en forme de poire.

Les mycéliums qui sont (A) ou (a) qui sont de signe (+) ou (-) vont former, par 2 types

d’all¢les, la reproduction sexuee a condition que ces 2 noyaux sont de signes opposés et qui

vont fusionner. Un micro-conidie (A) ne peut féconder qu’un ascogone (a) ou inversement.

Ascospores
(4A: 4a) Ascus
N
TR ém .
; Mitotic Haploid ascospore
A mating type division\and, a mating type
(T spore maturation
] 2nd division
Germination <O 8o
Conidia Meiosis 1st division Germination
(asexu)al
spores S
- - A
T S . N
Nucleus to form °'°

Vegetative
Vegetative mycelium,
mycelium, Nuclear a mating type
A mating type fusion

— Cells of opposite mating t?rpes fuse
R > ,.// aqu thgir ntuclei“imerming e to form
a binucleate ce
A nucleus—~G ¢ cell Q‘\a nucleus
fusion

Figure 1: Cycle haplobiontique de Neurospora crassa

La fécondation entraine la formation d’un filament dicaryotique (diploide) dont chaque
article contient un noyau haploide (A) et un noyau haploide (a). Les filaments dicaryotiques
s’accroissent et se différencient en semi-fructifications appelés « proto-périthéce » (figure
2) ; les cellules qui sont a I’origine des asques subissent enfin la véritable cariogenese, c'est-
a-dire la fusion des deux cellules haploides (A et a).

La protopérithése se transforme en « périthéce » : dans chaque ascogone, une méiose
normale entraine la réduction du nombre de chromosome et la formation de 4 cellules a n
chromosome (figure 2).

Une mitose supplémentaire aura lieu et se forme ainsi 8 noyaux haploides qui sont appelé :

ascospores et qui sont contenus dans des Asques (figure 2).
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Figure 2: reproduction sexuée chez Neurospora crassa
1. Laségrégation d'un couple d'alléle chez Neurospora crassa (Cas d'un seul gene)

Lorsqu'on croise deux souches qui ne porte pas les mémes alleles (ici A et a), on obtient 06

types d'asques dont :

v 02 asques sont des asques pré-réduits.
v 04 asques sont des asques post-réduits.

1.1. Ségrégation a la premiere division de la méiose

Il 'y a pré-réduction lorsque les alléles ségrégent (se séparent) I'un de l'autre a la premiére
division de la méiose. Lorsqu'il y a absence de chiasmas (pas de crossing-over) entre le
centromere et le gene étudié, a I'Anaphase I, les alleles se séparent de c6té et de l'autre (A vers
un pole et le a vers l'autre pble) et apres la méiose, on aura 4 cellules, ensuite avec la mitose,

on aura les 8 ascospores ordonnés (figure 3).
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Figure 3: Formation d'asques pré-réduits de Type | et de type Il en absence de Crossing-

over
1.2. Ségreégation a la deuxiéme division de la méiose

Si un crossing-over aura lieu entre le géne et son centromere, on obtient alors réunis au méme
centromeére, deux chromatides portant I'un l'alléle (A) et I'autre I'alléle (a). A I'issu de I'anaphase
I, les alléle (A) et (a) restent toujours ensemble et la séparation entre les deux alleles se fait lors
de I'anaphase 1 (figure 4).

L'orientation au hasard des deux alleles aux deux métaphases de la méiose, déterminent la
production de quatre types différents d'orientations conjointes qui s'expriment par les quatre
types d'asques post-réduits (Types IlI, 1V, V et VI) (figure 4).
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Figure 4: Formation d'asques pré-reduits de Types 111, 1V, V et VI en présence de

Crossing-over entre chromatides non sceurs (2-3; 1-3; 1-4 et 2-4).
1.3. Estimation des distances entre le géne et son centromeére (tétrade ordonné)

La fréquence des crossing-over entre le gene et son centromere est en fonction de la distance
séparant ce gene du centromeére. Ainsi, si le pourcentage d'asques post-réduits est une mesure
de I'intensité de la liaison, il faut se rappeler cependant qu'un crossing over ne touche que deux
chromatides et donc sur les quatre produits de la méiose, il n'y a que deux qui contiennent un
chromatide remanié (recombiné). De ce fait, il faut diviser le pourcentage d'asques post-réduits

par 2 pour obtenir le pourcentage des chromatides recombinés.

Distance = 1/2 * (pourcentage des asques post-réduits)

Nombre d'asques post—réduit

=1/2*( Total *100)
Exemple:

Type | Type Il Type I Type IV Type V Type VI
A a A a A a
A 3 A a A a
A

a a A a A
A
. a a A a A
A
. A A a a A
A A a a
a a
A a A A
a A a A A a
126 132 10 11 11 12

Calculant la distance entre le géne A et son centromeére.

Distance = 1/2 * (pourcentage des asques post-réduits)

Nombre d' asques post—réduit
Total

=1/2* ( % 100)

10+11+11+12

=1/2*( 203

* 100)
= 7,38 % qui correspond a 7,38 cM.

2. Laségrégation indépendante et liaison factorielle (cas de deux genes)



2.1. Transmission de deux caracteres dont les génes sont portés par deux

chromosomes différents.

L’analyse des données génétiques d’organismes haploides permet de distinguer liaison ou
indépendance génétique de 2 génes, elle permet ensuite de calculer la distance entre eux une

fois que la liaison est établie.

Nous considérons une analyse de tétrade chez chlamydomonas, si on accepte que les 4 produits
de la méiose ne sont pas ordonnées et ne subissent pas une mitose supplémentaire, les principes

généraux évoqués chez Neurospora crassa sont applicable & chlamydomonas.

Pour comparer indépendance et liaison, nous regardons 2 alleles mutants théorique a et try a
des loci distincts chez chlamydomonas. Supposons que 100 tétrades obtenus dans le
croisement: try a (X) + A, entre une souche de signe a et auxotrophe pour le tryptophane
(c'est a dire que la souche est incapable de synthétiser le tryptophane) et une deuxiéme souche
de signe A et prototrophe pour le tryptophane (c'est a dire que la souche peut synthétiser le
tryptophane) donne les résultats suivants (figure 2.7). Les tétrades se répartissent entre 3 types

de distribution possible :

v Toutes les tétrades de type | possédent 2 spores try a et 2 spores +A sont appelé ditype
parentale (DP).

v’ Les tétrades de type Il possédent 2 spores + a et 2 spores try A sont appelé : ditype non
parentale ou ditype recombinants (DNP ou DR).

v’ Les tétrades de type 111 possedent une spore de chacun des génotypes possible et sont donc
appelé : tétratype (T)

Remarque :

Il est clair que les paires alléliques peuvent étre situés sur un méme chromosome, soit sur des
chromosomes différents ; les proportions des DP, DNP et T sont en fonction de cette
localisation (figure 5) :

Si les 2 paires alléliques sont situés sur des chromosomes différents, ce qui implique la
ségrégation indépendante (genes indépendant), on trouve a c6té d’un certain nombre de
tétratype, un nombre égal de DP et de DNP.

[xI Les tétrades de type DP et DNP sont donc simplement la conséquence du fait que les deux
paires de chromosomes homologues, divisés en chromatides et appariés se placent sur la
plaque équatoriale de la métaphase I indépendamment 1’un de 1’autre et 2 positions sont

possibles ayant des probabilités identiques : DP = DNP.
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Figure 5: ségrégation indépendante (genes indépendants)
2.2. Transmission de deux caractéres dont les génes sont portés par le méme

chromosome :

Nous considérons une autre analyse de tétrade chez chlamydomonas, supposons que 100

tétrades obtenus dans le croisement : ab (x) a*b* donne les résultats suivant (figure 6), les

tétrades se répartissent en 3 types de distribution aussi (DP, DNP et T) :

e Si les 2 paires alléliques se trouvent sur le méme chromosome, et s’il n’y a pas de C.O

(liaison absolue), on doit évidemment s’attendre a ne pas trouver que des DP.




e Silaliaison entre les deux alléles a et b n’est pas absolue (présence de C.O), le nombre de

DNP est inférieure au nombre des DP et il y a un certain nombre de Tétratypes.

Remarque :

Il est clair que les DNP sont peu fréquent, ils sont issus d’un phénomeéne rare (2 C.O).

L’inégalité des proportions entre les DP et les DNP montre que les génes sont liés.

Croisement ab x++ : génes sur le méme chromosome
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Figure 3 : Transmission de deux caractéres dont les génes sont portés par le méme

chromosome.

2.3. Estimation des distances entre deux genes



On calcul la distance entre deux genes dans le cas ou ces derniers sont situés sur le méme

chromosome et cela est vérifié lorsque DP > DNP.

Pour déterminer la distance entre deux génes, il suffit de savoir que les tétrades de type
tétratype (T) contiennent 2 spores recombinés (1/2) et 2 spores parentaux (1/2) et que les
tétrades de type ditype non parental (DNP) contiennent que des spores recombinées. Donc
la distance qui est le pourcentage des recombinés est:

G T+DNP)

Total *100

Distance entre 2 génes =

Exemple:

Chez Chlamydomonas, on réalise un croisement entre une souche exigeante en Arginine
(Arg’) et non pas en acide para-amino-benzeénoique (Pab™) avec une souche non exigeante
en Arginine (Arg") et exigeante en acide para-amino-benzeénoique (Pab’). On obtient 03

types de tétrade illustrés dans le tableau suivant:

119 (DP) 1 (DNP) 71(T)
Arg- Pab* Arg" Pab Arg- Pab"
Arg- Pab* Arg" Pab Arg" Pab
Arg® Pab Arg® Pab* Arg® Pab
Arg® Pab Arg® Pab* Arg® Pab*

GT+DNP)

Distance entre 2 genes = 2——— % 100
Total

_ G+
119+1+71

100

=19,1% qui correspond a 19,1 cM.
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CHAPITRE 3 : Bases Moléculaires et fonctionnement du génome.
I/ Rappels :
1. Définitions

Les acides nucléiques sont des substances chimiques qui existent non seulement dans le noyau,
mais aussi dans le cytoplasme des cellules. On distingue 2types :

L’ADN : acide désoxyribonucléique, est essentiellement localisé dans le noyau des cellules
chez les eucaryotes et dans certains organites cellulaires tels que les chloroplastes et les
mitochondries. Par contre chez les procaryotes, I’ADN beigne directement dans le cytoplasme.

L’ARN : acide ribonucléique : essentiellement trouvé dans le cytoplasme des cellules.
2. Composition

Les acides nucléiques sont de trés longues molécules formé par la répétition de sous unités
appelé nucléotides. Un nucléotide lui-méme est formé de trois éléments: Base, Acide
Phosphorique et Ose (sucre).

2.1. Les Bases : il existe 2types possible de bases (figure 1 et 2) :
e Les bases pyrimidiques : sont présentées par thymine (T), la Cytosine (C) et I’uracile (U)

e Les bases purique : posséde toutes un noyau purine et sont présentées par Adénine (A) et
Guanine (G).

O NH2 0O
4
& C C
3N 5 HN C—CH
N CH
i c ¢H HN CH
6 o C CH C CH
N N N o
l H ) N
H H
Pyrimidine Thymine (T) Cvtosine (C) Uracile (1))

Figure 1: Le noyau de la base pyrimidine et les 3 bases pyrimidiques

o
2 |
6 ; ,;Ii[ N -/l - BN
{ N 5 . g ) j. \\\;:‘H HZ E \//CH
| | ‘ TN T NH2 ' N N
2y EN L b
3 2 Adénine (A) Guanine (G)

Figure 2 : Le noyau de la base purique et les 2 bases puriques
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2.2. L’Ose : on trouve deux types d’oses dans les acides nucléiques (figure 3):
e Ribose : c’est un ose a 5 carbones.

e Désoxyribose : c’est un ose aussi a Scarbone mais avec une molécule d’oxygeéne
manquante par rapport au ribose.

5 o
- J
CH20H "H?2 (O
P CH20H 9o
H . 2\ |
3"4}1 X 3| X
OH OH OH H
a. Ribose b. 2' désoxyribose

Figure 3 : Les deux types d'oses dans les acides nucléiques

2.3. L’Acide phosphorique : il s’agit d’un triacide, deux des trois fonctions acides sont
estérifié dans les ADN ou les ARN.

3. Lecture d’un Acide nucléique :
Une chaine nucléique présente deux extrémités :

e Une contenant le groupement phosphate avec 2 fonctions acide libre on appelle
I’extrémité S5'p
e L’autre contenant un OH libre en 3' sur 1’ose, on I’appelle I’extrémité 3'-OH

On lit toujours une chaine d’acide nucléique dans le sens 5'p vers 3'OH

4. Caractéristiques de ’ADN :
Trois caractéristiques sont propre a I’ADN et vont le différenci¢ de ’ARN :

e L’ose: il s’agit d’un désoxyribose pour I’ADN et ribose pour I’ARN

e Les bases: I’ADN contient 4 bases qui sont A, C, G et T, tandis que I’ARN, la base T
est remplacée par la base U.

e Les deux chaines de nucléotides alors que I’ARN est formé d’un seul brin (chaine) de
nucléotides. Ces deux chaines d’ADN ont 3 propriétés :

v Antiparalléle : signifie que les 2 brins d’ADN sont paralléle mais de sens
opposés de 5'p vers 3'OH pour un brin et 1’autre de 3' vers 5'

v' Complémentaires : la régle de complémentarité est la suivante : en face de A
on a T avec deux liaison hydrogenes et en face de C on a G avec 3 liaisons
hydrogenes. Le rapport A+G/T+C=1 il y adonc autant de A que de T et autant
de C que de G.

v Hélicoidales : cette distribution égale de A et T d’une part, et de C et G d’autre
part implique donc une structure particuliere de I’ADN en double Hélice.
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11/ Le Phénoméne De La Réplication :
La réplication est le dédoublement de I'ADN apreés la division cellulaire.
1. Caractéristiques de la réplication :

On dit que la réplication est semi conservatrice. Cela veut dire que sur les deux brins de toute
molécule d’ADN, il y a toujours : un brin d’ADN ancien qui provient de I’un des 2 brins d’ADN
parental, et un brin jeun, nouvellement formé (figure 4).

ADN de la
cellule initiale

Ny

brin ancien I brin nouveau

Figure 4: La réplication semi conservatrice
2. Eléments nécessaires a la réplication :

2.1. ADN Parental : la réplication se fait toujours a partir d’un modéle d’ADN appelé
ADN matrice.

2.2. Nucléotides : comme I’ADN est composé de nucléotide, il faut donc la présence de
désoxyribose, les 4 bases (A, G, C, T) sous forme triphosphate ATP, GTP, CTP, TTP.

2.3. Enzymes : de nombreuses enzymes vont intervenir :

e ADN hélicase : son role est de séparer les deux brins d'’ADN aprés hydrolyse des liaisons
hydrogenes.

e ARN polymérase : son rble est de synthétiser une premiére amorce d'’ARN et former la
nouvelle extréemite 5'.

e ADN polymérase Il : son role est d'allonger le nouveau brin d'ADN.

e ADN polymérase I : son role est d'hydrolyser les amorces d'ARN et de les remplacer par de
I'ADN

e ADN ligase : son rdle est de souder les amorces d'ADN les unes aux autres.

e ADN Télomérase : existe uniquement chez les Eucaryote. Son rdle est de répliquer les
extremites linéaires de I'ADN.



Génétique Université Ibn Khaldoun Mme DAHLIA M.F.

3. Le mécanisme de la réplication (en général):

La réplication débute en un point précis du chromosome appelé « Origine de réplication » ou
« point d’initiation ». La réplication se produit dans le sens 5'—3' de fagon complémentaire et
antiparalléle.

La progression de la réplication implique le déroulement de la double hélice parentale avec
I’intervention de : I’ADN hélicase et des protéines SSB (Single Strand Banding Protéine) qui
fixent les brins d’ADN et I’empéchent de se respiraliser.

L’ARN polymérase ou primase : capable de commencer une chaine d’acide nucléique (ADN
ou ARN) couplant 4 a 12 nucléotides d’ARN. L’ ADN polymérase III prendra le relais ensuite,
allongeant donc I’amorce mais par I’ADN cette fois ci.

Remarque : la réplication est continu pour un brin, il est dit « brin précoce » ou « avanceé »,
et discontinue pour I’autre brin qui est dit « Retardé ».

La réplication pour le brin discontinue se fait par I’addition successive de petits fragments
d’ADN, appelé « Fragments d’OKAZAKI » qui se lient au primer formé par la primase. Ces
fragments sont synthétisés dans le sens contraire de la direction générale de progression
(antiparallele). Les amorces de I’ARN (primers) seront ensuite détruites, hydrolysées et
remplacées par ’ADN grace a I’action de ’ADN polymérase 1. finalement, les fragments
d’ADN sont soudés les uns autres par I’ADN ligase (figure 5).

s S5 général de la réplication

@ Une hélicase déroule
la double hélice parentale.

Brin
discontinu

Brin

directeur Origine de réplication

@ Les molécules

de protéines fixatrices
d’ADN monocaténaire
stabilisent les brins

matrices qui ont été séparés.

© Le brin directeur est
synthétisé de fagon continue
dans le sens 5" — 3'

par I'’ADN pol 11I.

Brin Brin
discontinu VUE D‘ENSEMBLE directeur
directeur
5’ Fourche de réplication ADN ligase
ADN pol I

Primase
ADN parental

@ La primase commence
la synthése de I'amorce d’ARN
pour le cinquieme fragment
d’'Okazaki.

© LADN pol Il termine la synthese

du quatriéeme fragment. Quand elle atteint
I'amorce d'ARN sur le troisieme fragment,
elle se dissocie, se déplace vers la fourche
de réplication et ajoute des nucléotides
d’ADN a I'extrémité 3’ de I'amorce

du cinquiéme fragment.

@ L'ADN pol | enléve I'amorce de |'extrémité 5’
du deuxiéme fragment et le remplace par

des nucléotides d'ADN qu'elle ajoute un a un

a l'extrémité 3’ du troisieme fragment.

Le remplacement du dernier nucléotide d’ARN

par I'ADN laisse une extrémité 3’ libre au squelette
désoxyribose-phosphate.

@ LADN ligase joint
I"extrémité 3’ du
second fragment

a l'extrémité 5

du premier fragment.

Figure 5 : Mécanisme de la réplication
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Les différences qui existent entre la réplication des eucaryotes et procaryotes sont :

Procaryotes

Eucaryotes

La réplication commence en 1 point
d’initiation.

Il 'y a plusieurs origines appelé « réplicons »
et la réplication commence a plusieurs
endroits en mémes temps vus que la chaine
d’ADN est trop longue.

Les fragments d’OKAZAKI ont une taille de
1000 a 2000 bases.

Les fragments d’OKAZAKI ont une taille de
100 a 200 bases.

Les chromosomes des procaryotes sont
circulaires, la réplication commence en un
seul point, elle progresse de facon simple
pour arriver au point de départ.

Les chromosomes des eucaryotes sont
linéaires. Leurs extrémités ne peuvent pas
étre completement répliqués par la
réplication discontinue. Elle nécessite une

nouvelle enzyme (ADN télomérase) pour
répliquer ces extrémités.

111/ La synthese des protéines
La synthése des protéines se fait en deux grandes étapes : la transcription et la traduction
1. La Transcription

La transcription est le phénoméne par lequel les ARN sont synthétisés. Trois classes d’ARN
sont produites par transcription de I’ADN aussi bien chez les procaryotes que chez les
eucaryotes. Ces classes sont représentées par :

ARNmM : portant le message de I’ADN qui est destinées a étre traduit en protéines au niveau
des ribosomes.

ARNr : qui associé a des protéines forme les ribosomes, des particules sur lesquelles sont
synthétisé les protéines.

ARNTt : qui véhicule les acides aminés vers les ribosomes et choisit I’emplacement que chacun
doit occuper.

La transcription de I’ARNm est suivie de la traduction (traduit en protéines) par contre, I’ARNt
et ’ARNr ne le seront pas.

Remarque :

e Tout I’ADN n’est pas transcrit, mais seulement certaines portions d’ADN appelé « génes »
(figure 6).

e Seul I’'un des deux brins d’ADN est copié, mais ce n’est pas toujours le méme brin.
e LI’ARN est produit en utilisant le brin matrice appelé aussi brin sens positif ou brin codant.

e Lasynthése d’un ARNm s’effectue dans le sens 5'—3'de fagon antiparalléle par rapport au
brin d’ADN transcrit et de fagon complémentaire.
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Figure 6 : Transcription d'/ADN : seul un des 2 brins d'’ADN est transcrit
1.1. Les éléments nécessaires pour la transcription :

e Nucléotides : ils doivent contenir les bases A, C, G et U sous forme active ou sous forme
triphosphate : ATP, CTP, GTP et UTP.

e DPARN polymérase : I’enzyme qui permet de souder les nucléotides les uns aux autres pour
former I’ARNm.

e Modéle d’ADN : indispensable pour fabriquer un ARNm, de disposer d’un ADN mod¢le.
1.2. La transcription :

La transcription est divisée en 3 phases : initiation, élongation et terminaison. Toutes fois il y a
quelques différences entre les eucaryotes et les procaryotes

1.2.1. Initiation :

La transcription ne peut se démarrer de fagon aléatoire, mais elle doit étre limitée au début d’un
gene. Le signal de début de transcription est « le promoteur ». L'ARN polymérase peut
reconnaitre ces promoteurs ou il va s'associer pour initier la transcription.

Procaryotes \ Eucaryotes
Signal de début de transcription
Deux promoteurs existent : Trois promoteurs existent :
e Séqguence «-35»: situé | ¢ TATA box.

approximativement a 35 paires de | e CCAAT box.

nucléotides avant le point de départdela | ¢  GC box .

transcription. Elle est représentée par | Ces promoteurs sont situés

TTGACA. approximativement a 100 paires de
e Séquence «-10»: située a environ 10 | nucléotides avant le point de départ de la

paires de nucléotides avant le point de | transcription.

départ de la transcription. Représenté par

TATATT.

1.2.2. L’élongation :

Durant 1’¢longation, I’ARN polymérase se déplace le long de la molécule d’ADN en détruisant
des liaisons hydrogenes et en déroulant la double hélice au cours de sa progression. L’enzyme
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ajoute des ribonucléotides a I’extrémité 3' de la molécule d’ADN avec un ordre d’addition
déterminé par I’ordre des bases sur le brin matrice.

1.2.3. Terminaison : fin de transcription :

La transcription se termine de fagcon non aléatoire en des points spécifiques situés apres la fin
de la séquence codante.

Procaryotes |
Signal de la fin de transcription

Eucaryotes

La terminaison a lieu au niveau de séquences
appelées : palindromes qui sont symétrique
par rapport a leur milieu de sorte que la
premiere moitié de la séquence est suivie par
son complément exact dans la deuxiéme
moitié. La premiéere moitié s’apparie avec la
seconde moiti¢ pour former ce qu’on appelle

Le signal de la fin du gene est la séquence lue
sur le brin d’ADN non transcrit dit « Sens » :
AATAAA, séquence appelé «signal de
polyadénylation ». L’ARN  polymérase
reconnait ce signal sur I’ADN mais continue
a transcrire au-delad. Les transcrits se
terminerons par le signal AAUAAA suivi

une structure en épingle a cheveux qui serait | d’un certain nombre de nucléotides.

responsable de I’arrét de la transcription.

1.3. Maturation de PARNm

L’ARNm transcrit, doit passer par 3 étapes de maturation avant de passer au cytoplasme. Ces
étapes sont :

e Le Capping : c¢’est la formation d’une Cap au niveau de I’extrémité 5’ pour la protéger ;

e Lapolyadénylation : est la formation d’une queue a I’extrémité 3’ formée d’environ 250
nucléotides d’Adénine. Son role est de protéger I’extrémité 3’ ;

e Chez les eucaryotes, les ARNm sont produits par transcription des génes codant des
protéines par I’ARN polymérase II. Or les génes des eucaryotes ont une structure
discontinue. En effet, un géne comprend :

o Des exons qui contiennent I’information (héréditaire) et qui généralement
s’exprimeront (en étant traduit en protéines).

o Des introns (ou séquences intercalaires), qui sont interposés au milieu de la
partie contenant 1’information. Ils seront transcrits mais ne seront pas traduits
(on ignore encore actuellement le role de ces séquences d’ADN qui ne
s’expriment pas). “’on peut les représenter comme la publicité qui interrompe un
film”’.

Les ARNm produits par transcription des séquences des introns et des exons sont appelée pré-
ARNmM (précurseur d’ARNm) ou transcrit primaire. Avant d’étre traduit en protéine, le pré-
ARNm subit une série d’événements de maturation qui le transforme en un ARNm mature. La
maturation se fait évidemment dans le noyau. C’est au cours de la maturation (appelée «
processing » par les anglo-américains, ce qui signifie « traitement », « transformation ») que le
pré-ARNmM subira des excisions-épissages « splicing » pour donner finalement I’ARNm.
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2. La Traduction

La traduction est le mécanisme par lequel I’ARNm est décodée. C’est la deuxieéme étape de la
synthése des protéines. Elle succéde a la transcription de ’ADN en ARNm. Pour toute
traduction, on a besoin d’un dictionnaire, ce dictionnaire est le code génétique.

2.1. Le code génétique (code a 3 lettres) :

La seule partie variable d’'un ARNm, ce sont les bases nucléotidiques. Il existe 4 bases
différentes AUGC et 20 acides aminés différents.... Comment 4 bases peuvent- elles donc coder
20 acides amines ?

Un code a 3lettres, cela veut dire que 3 nucléotides (ensemble également appelé triplet) ou
codon porté sur I’ARNm seront traduit pour positionner un A.A. on dispose de 64 codons et sur
les 64 codons on trouve (figure 7) :

— 3 codons (UAA, UAG, UGA) sont des codons non-sens qui ne peuvent pas étre traduit
en acide aminé. Ces codons sont en fait des signaux de fin de lecture et on les appelle
« codon stop »

— Il reste 61 codons pour 20 acides amines. Mis a part 2cas, Met et tript, codés par un seul
codon, les 18 autres sont codés par plusieurs codons de 2 a 6 (ex : Les 6 codons de Leu.).

2.2. Caractéristiques du code génétique :

e Universel : le code est le méme, chez tous les organismes vivants, que ce soit un animal,
une plante, une bactérie ou un virus. Ce qui est extraordinaire !!!

o Dégénéré (dégénérescence sur la 3 base) : on dit que le code est dégénéré car un méme
AA peut étre codé par plusieurs codons differents. Il convient de remarquer dans la plupart
des cas que les triplets codant un méme AA ne different entre eux que par la troisieme base.
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1 &re base 2éme base 3éme base
u C A G
g UCcu UAU UGU | Cys 18}
UUC | Phe (UCC UAC | Tyr |UGC C
uuA UCA [ Ser |UAA UGA} stop || A
UuG }Leu UCcG UAG [Stop |UGG } Trp G
cuy CCUA CAU CGU u
cucC CCC CAC [His |CGC C
CUA Teun |[CCA /Pro |CAA CGA |Arg|| A
cCuG CCG CAG}G]H CGG G
AUU ACU ] AAT AGU u
AUC ¢ Ile |ACC AAC|Asn |AGC | Ser C
AUA ACA >"I‘h:r AAA AGA A
AUG }Met ACG | AAG(Lys |[AGG | Arg G
GUU GCUY GAU} GGU u
GucC GCC GAC) Asp |GGC C
GUA (Val |GCA (Ala |GAA GGA [Gly A
GUG GCG | GAG)IGln |GGG G

Figure 7 : le code génétique

2.3. La traduction proprement dite :

2.3.1. Lieu de la traduction : ¢’est dans le cytoplasme au niveau des ribosomes que
s’effectue la traduction.

2.3.2. Les éléments nécessaires :

e Les acides aminés : la chaine peptidique est constitué d’une succession de plusieurs AA
liés les uns aux autres par des liaisons amides.

e L’ARNm : I’enchainement des AA dans une chaine peptidique doit se faire selon un certain
ordre. Cela pourra se réalisé grace aux ARNm.

e L’ARNLt: est en effet li¢ d’un c6té par son extrémité 3' CCA a I’acide aminé et d’un autre
coté par son anticodon a I’ARNm (liaison faible hydrogene entre les bases complémentaires
de I’anticodon et codon). Les A.A dans le cytoplasme, ne vont pas arriver libre sur le
ribosome, mais liés a I’ARNt qui les transporte (aminoacyl-ARNTt) (figure 8).
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Figure 8 :

I’ARNt

2.3.3. Les différentes étapes de la traduction :
On distingue trois principales étapes de la traduction :

A/ INITIATION :
Juste avant que la traduction ne commence, le ribosome n’est pas constitué. Les 2 sous unités
ribosomiques sont en effet dissociées et libres dans le cytoplasme. A la phase d’initiation, la
petite sous-unité se fixe a I’ARNm en un point spécifique situé en amont de AUG. Une fois
fixé, la petite sous-unité migre le long de I’ARNm jusqu’a rencontrer I’AUG. Ensuite, avant
que la grande sous-unité se fixe, I’ARNt prend place puis la grande sous-unité s’installe
permettant ainsi I’initiation de la traduction (figure 9 a).

Procaryotes | Eucaryotes
Signal de début de traduction
La séquence Shine Dalgarno | La Cap
(5'AGGAGGU3).
Remarque : les ribosomes ont deux sites :

— Site A site acide aminé) ou viendra ’ARNt porteur de I’AA

— Site P (site peptidique) pour I’ARNt porteur de la chaine peptidique en cours

sz .
d’¢longation.
THOITY Niet
s AN s = -— ARITt initizteur +
Facteuwrs d'mifiatiomn +
Feconnaissance du T Sous units
Codon d'initation — i
T .
= fatG—— 3 Bes I |
st e T ARG 3"
Fixation de I'ARMt —
imgtiatenr
Smet Feconnaissanoe dm
Biet Codon dimitiation
5" Ll 00 . D
AUG T~ 3 _ P S
= e 3"
Dhzsociation des Fixation de la Liaison de la
Facteurs d'imtiations Grosse souns nnité Dissociation des Grosses sous
Facteurs T
/ DV inah afuomns
\l
5 ‘ 1 ‘ 3 { —(_ .
ﬁtl’f} agE——— 3
(@)

Figure 19 : initiation de la traduction (a) chez les procaryotes et (b) chez les Eucaryotes
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B/ ELONGATION (figures 10 et 11) :

Aprés Iinitiation, le premier acide amineé est alors en place. 1l va falloir maintenant, au cours
de la phase suivante appelé élongation, former une liaison peptidique pour chaque AA a
accrocher, c.a.d. pour chaque liaison peptidique a fabriquer, un méme cycle qui contient 3
étapes est chaque fois décrit :

e L’étape 1l : accrochage d’un nouvel aminoacyl-ARNt :

Dans le ribosome, le deuxiéme ARNt vient avec 1’acide aminé n° 2 dans le site A de la grande
sous-unité. C’est le codon n° 2 placé sur ’ARNm apres le codon AUG qui détermine donc le
choix du deuxieme anticodon donc le deuxieme AA.

e L’étape 2 : formation de liaison peptidique :

Il 'y a rupture entre la méthionine et le premier ARNt qui est éjecté, c’est 1a que se forme la
liaison peptidique entre COOH du premier AA et NH2 du deuxiéme porté par I’ARNt n°2. Mais
en fait le COOH du 1°" AA n’était pas libre puisqu’il était déja engagé dans une liaison avec
I’ ARNt. La formation de la liaison peptidique donnant le peptide et le détachement du 1° ARNt
se font simultanément. Rappelons que I’enzyme qui intervient dans cette liaison s’appelle la
peptidyl-transférase. A ce stade, il y a donc eu formation d’un dipeptide qui est logé dans le site
A. il est porté par ’ARNt n° 2, I’éjection du 1* ARNt a libéré le site P.

e L’étape 3 : la translocation :

Le ribosome va avancer d’un cran (un codon) sur I’ARNm dans la direction 5'vers 3'. Un
nouveau codon se trouve maintenant en face du site A. simultanément, I’ARNt N° 2 qui porte
le dipeptide est passé du site A au site P, il a changé de loge d’ou le nom de translocation mais
il se trouve toujours en face de son codon n°2.

De nombreux cycle se succédent avec les mémes étapes : accrochage sur le ribosome d’AA-
ARNt, formation de la liaison peptidique et en fin translocation.

Au cour de 1’¢élongation la peptidyl-transférase va couper, transférer, souder a chaque fois le
peptide s’allonge ainsi, d’un acide aminé.

C/ TERMINAISON :

La fin de la traduction se produit lorsque le ribosome en avangant sur I’ARNm trouve un codon
stop : UAA, UAG ou UGA. Ces codons ne codent pour aucun AA. Il n’existe aucun ARNt
ayant un anticodon complémentaire a 1’un de ces trois codons. Il se produira alors une coupure
entre le dernier ARNt et la chaine peptidique. La liaison ester unissant ce dernier ARNt au
dernier AA est hydrolysée, libérant ainsi la chaine peptidique. C’est la peptidyl-transférase qui
ferait cette derniére coupure.
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Figure 11 : la traduction de I’ARNmM
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VI/ Les mutations génétiques

Si la recombinaison augmente la variation, la mutation est le créateur primaire de la variation.
En effet, I'une des sources de variations héréditaires est la mutation, événement génétique créant
des modifications de l'information transmissible. La mutation est un phénomene rare (le taux
est de 10-5 a 10-7 mutations spontanées par génération). Elle peut étre d'origine spontanée
(naturelle) ou induite (grace a des agents mutagenes). Aussi, la classification des mutations peut
étre faite en fonction de la dimension de I'élément biologique atteint.

1. Mutation génique

La séquence d’ADN d’un géne détermine la séquence des acides aminés de la protéine qu’il
code. Or une modification de la séquence de cet ADN conduit a une modification de la séquence
d’acides aminés. Cette transformation peut affecter le fonctionnement de la protéine, ce qui
peut avoir des effets déléteres sur 1I’organisme.

1.1. Mutation d’ADN
1.1.1. Définition

Les mutations sont des accidents de copies de bases puriques (A, G) ou pyrimidiques (T, C) qui
se produisent le plus souvent au cours de la réplication de ’ADN. L’ADN nouvellement
synthétisé n’est plus alors 1’exacte réplique de I’ADN parental.

1.1.2. Causes des mutations de PADN
L’accident de copie au cours de la réplication de I’ADN peut-étre :

e Une base mal copiée : il s’agit d’une mutation par substitution
— Quand une purine est remplacée par une autre purine ou une pyrimidine par une
pyrimidine, c’est une transition.
— Quand une purine est remplacée par une pyrimidine ou inversement c’est une
transversion.
e Une base oubliée : il s’agit d’une mutation par délétion.
e Une base ajoutée : il s’agit d’une mutation par insertion.

1.2. Les mutations de PARN
1.2.1. Définition

Des accidents de copies peuvent également se produire au cours de la transcription. Mais, dans
ce cas les probléemes sont moins graves car les molécules d’ARNm modifiées restent peu
nombreuses par rapport a celles qui ne le sont pas et, par ailleurs, il n’ y’ a pas de transmission
de ces erreurs a la génération suivante.

1.2.2. Causes des mutations de PARN

Selon les cas, la protéine synthétisee sera ou non tres différente de la protéine initialement codee
par le géne non muté.

13



Génétique Université Ibn Khaldoun Mme DAHLIA M.F.

A. Mutation sans changement du cadre de lecture

e Mutations « silencieuses » : ce genre de mutation touche la 3éme base d’un codon mais ne
modifie pas I’acide aminé codé. En effet, le codon qui en résulte code pour le méme acide
aminé. Par exemple : UUU est remplacé par UUC. Ces deux codons codent pour la
phénylalanine. C’est une substitution qui n’a aucune conséquence.

e Mutations conservatrices : un codon codant un acide aminé est remplacé par un codon
donnant un acide aminé du méme groupe. Par exemple : AAA (lysine) est muté en AGA
(arginine). Lysine et arginine faisant partie du méme groupe d’acide aminé (basique). Cette
mutation est le plus souvent sans conséquence.

e Mutations faux sens : un codon est remplacé par un codon donnant un acide aminé
chimiguement trés différent. Par exemple : AAG (lysine) est muté en GAG (Glu). Lysine
est un acide aminé basique alors que I'acide glutamique(Glu) est un acide aminé acide. Il en
résulte une protéine le plus souvent anormale, se traduisant par I’apparition d’un caractére
différent dans le phénotype de I’individu.

e Mutations « non sens » ou portant sur le codon stop : la mutation transforme un codon
codant un acide aminé en un codon stop. La mutation conduit a un arrét prématuré de la
traduction de I’ARNm donc donne une protéine plus courte. Par exemple : UGC qui code
pour la Cystéine est muté en UGA qui est un codon stop. Si I’erreur se produit dés le début
de la chaine peptidique, les conséquences sont graves. Mais si I’erreur se produit vers la fin
de la chaine, cela peut étre négligeable. Inversement, un codon stop peut étre transformé en
un codon codant un acide aminé. Il en résultera alors une protéine plus longue.

B. Mutation avec changement du cadre de lecture

Elles sont dues a I’insertion ou a la délétion d’une ou plusieurs bases qui entrainent un décalage
dans la lecture des triplets. Ce qui altére la phase de lecture. Ces mutations sont graves si le
déphasage se produit dés le début du géne. On obtient en effet dans ce cas une protéine
complétement différente (figure 12).

Apres deletion

4

Exemple : AUG GCC UCU AAC CAU GGC AUA
Met Al Ser Asn His Gly e

AUG CCU CUA ACC AUG GCA UA
Met Pro Leu Thr Met Ala

Figure 12 : Changement du cadre de lecture

Remarque: les mutations les plus fréquemment observees en pathologie sont les transversions,
les décalages du cadre de lecture et les délétions.
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2. Mutations chromosomiques

Ce sont des modifications de plus grande amplitude et de nature différente intervenant sur le
chromosome, support des génes. Ces mutations peuvent porter sur les effectifs (nombres) des
chromosomes (aneuploidie) et les structures des chromosomes.

2.1. Mutations portant sur le nombre (Aneuploidie)

Il y’ a aneuploidie chaque fois qu’il existe un ou plusieurs chromosomes en plus ou en moins
du complément diploide naturel. C’est une anomalie de nombre des chromosomes (figure 13).
I1 existe deux types d’aneuploidie (par exces et par défaut).

2.1.1. Aneuploidie par défaut: C’est lorsque un ou plusieurs chromosomes sont
manguants (en moins) :

e S’il manque un chromosome (2n - 1), le chromosome correspondant existe en un seul
exemplaire : il s’agit de la monosomie.

e Si deux membres d’une paire chromosomique sont absents, il s’agit de la nullisomie (2n -
2).

2.1.2. Aneuploidie par exces : C’est lorsque un ou plusieurs chromosomes sont en
exces (en plus) :

e Siun chromosome est un supplément (2n + 1), il s’agit de la trisomie (c'est-a-dire lorsqu’un
des types de chromosomes est représenté 3 fois).

e Lorsqu’un des types de chromosomes est représenté par 4 unités, il s’agit d’un
tétrasomique.

e Lorsque deux types de chromosomes sont représentés par 3 unités, on parle de double
trisomique.

Garniture chromosomique de l'espéce Caractéristiques

individu  diploide mnormal 2n = 6
E— chromosomes.

Monosomique : 2n -1 = 5 chromosomes.

Nullisomique : 2n -2 = 4 chromosomes.

Trisomique : 2n+1 = 7 chromosomes.

- Tétrasomique : 2n+2 = 8 chromosomes.

a Double trisomique :2n+1+1= 8 chromosomes

Figure 13 : Les variations chromosomiques numeériques : une partie du génome seulement
(Aneuploidie)
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2.1.3. Origine de I’anomalie (causes de I’Aneuploidie)

Les variations aneuploides résultent toutes d’anomalies mitotiques ou méiotiques et s’observent
tant chez les diploides que chez les polyploides. Elles sont produites par la non disjonction des
chromosomes. La non disjonction correspond a 1’incapacité des chromosomes de se séparer
(disjonction) lors de la lere division de la méiose. Elle peut étre due aussi aux chromatides
sceurs qui ne se séparent pas, soit au moment de la seconde division de la méiose, soit a la
mitose (figure 14). Les deux chromosomes ou chromatides joints migrent vers I’un des poles
et seront inclus dans une cellule fille. Ainsi, lors qu’a la méiose I les deux homologues d’une
paire de chromosomes se rendent au méme pdle, il y’ a production de deux gamétes, un gamete
a n+1 et un gamete a n-1 chromosomes. L’union d’un gaméte normal avec un gaméte a n+1,
donne un zygote trisomique (2n+1) et I’union d’un gaméte normal avec un gameéte a n-1, donne

un zygote monosomique (2n-1).

lduplk‘.auon

4 XX)
| ' v &%
y XX = ()

Nondns;unchon

i;}\:& 4/\_Gametes'“/\' \Q @@%%@

n+1 n+1 n-1 n-1 n+1 n-1 n @

Number of chromosomes

Meiosis 1

1 4
~Nondisjunction

X 2
g

&2,
> 7%

/ e

Trisomie Trisomie monosomie monosomie

(a) Nondisjunction of homologous (b) Nondisjunction of sister Mécanisme d'apparition des trisomies (cas 1)
chromosomes in meiosis | chromatids in meiosis 11

Figure 14 : Aneuploidie
2.1.4. Quelques conséquences de I’Aneuploidie

La viabilité et la fertilité des aneuploides sont en général réduites chez les animaux et les
vegétaux. Elles entrainent la modification des dosages des génes et la fonction physiologique
est plus ou moins perturbée en fonction du chromosome concerne. De plus la nullisomie est
délétere.

Exemple 1 : Chez la drosophile, les monosomiques IV et les trisomiques 1V sont fertiles et
viables. Tant disque les monosomiques et trisomiques des chromosomes Il et Ill sont non
viables.

Exemple 2 : les individus atteints de la trisomie du chromosome 13 chez I’homme (syndrome
de PATAU) vivent 130 jours en moyenne. Alors que pour la trisomie 21, les individus vivent
plus longtemps (mongolisme ou syndrome de DOWN).

Exemple 3 : La monosomie X (syndrome de TURNER) ayant pour caryotype
chromosomes au lieu de 46 (44 chromosomes autosomique et un seul chromosome X)
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représente environ 5% des aberrations chromosomiques humaines. Sur 40 zygotes porteurs
d’une monosomie X, seul un se développe jusqu’a la naissance avec des mals formation
congénitales cardiaques, surtout aortiques, et rénales fréquentes. Un élément important est
I’absence de fonction ovarienne.

Exemple 4 : Trisomie X ou Y supplémentaire. Chez I’homme (47, XXY) syndrome de
KLINEFELTER: ils sont de grandes tailles, caractéres sexuels Il aire peu développés ou
absents et une infertilité due a une anomalie de la spermatogenese. La présence de Y
supplémentaire (47, XYY) ne s’exprime pas par un phénotype particulier. De méme chez les
filles porteuses de 3X, on retrouve chez quelques-unes entre elles un retard mental avec des
difficultés d’apprentissage et notamment un retard dans 1’acquisition du langage.

2.2. Mutations portant sur la structure du chromosome

La structure des chromosomes peut-étre elle-méme accidentellement modifiée. Cette
modification est due a une cassure chromosomique. Elle se traduit par des pertes de matériel
génétique ou par des réarrangements de séquences de géne.

2.2.1. Causes des mutations structurales (figure 15)

e Les déficiences ou délétions : c’est la perte d’un fragment de chromosome. Le fragment
qui ne présente pas de centromere sera perdu lors de la division cellulaire suivante.

e Les duplications : une portion de chromosome existe en 2 exemplaires, souvent disposées
en tandem.

e Les inversions : I’inversion survient lorsque le segment chromosomique entre les 2 points
de cassure est inversé. Cela entraine un réarrangement équilibré sans perte nette de matériel
chromosomique. Le segment inversé peut inclure le centromere.

e L’insertion : Une partie d’un chromosome s’attache sur un autre chromosome ou bien
fusion centromérique carrément de 2 chromosomes (translocation ROBERTSONIENNE).

e Latranslocation : Echange de segments entre chromosome non homologues (translocation
réciproque).

2.2.2. Conséquences des mutations structurales

e Déficience ou délétion : On connait chez I’homme la déficience du bras court du
chromosome 5P conduisant au syrndrome du “’cris du chat’’ qui doit son nom aux cris
caractéristique des nourrissons. Elle se traduit par un retard mental et un retard dans la
croissance.

e Duplication : la duplication d’un segment chromosomique 5Q chez 1’homme est une
anomalie de structure déséquilibree. Elle se traduit par des individus qui présentent un front
proéminent, une petite bouche et une chute de la paupiére.

e Les inversions et translocations : correspondent a des situations différentes des
précédentes, dans la mesure ou, le génome n’est pas modifié quantitativement. Les
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individus porteurs expriment généralement un phénotype normal : seul leur caryotype
permet de déceler éventuellement ces anomalies. C’est au niveau de la descendance que se
manifestent les conséquences de ces translocations.

{délétion duplication | Hinversion | ? insertion

chromosome 20 I I

chromosome 20 dérivé

chromosome 4
chromosome 4

a
-_ rTm
_ 1Tm
LLIE L L B

Gb
amlEEEED I DN

translocatlon remproque i translocation robertsonienne

Jell phie]

(chromosomes 13-21 dérivés)

./ chromosome 20 chromosome 21

¥ chromosome 4
dérivé chromosome 20
dérivé chromosomes 13-21
chromosome 4 chromosome 13 dérivés

Figure 15 : Les catégories de variations structurales des chromosomes chez un individu
diploide

Exemple : la translocation du chromosome 21 sur un chromosome des groupes 14 et 15 observé
chez I’homme : Chez les parents porteurs, lors de la méiose, le chromosome 14-21 s’apparie
d’une part avec le chromosome 14 et d’autre part avec le chromosome 21. A I’anaphase il y’ a
disjonction normale entre les chromosomes 14-21 et 14 qui migrent chacun vers un pdle, mais
le chromosome 21 restant peut migrer vers 1’un ou I’autre pdle. On obtient 4 gametes possibles
dont un seul est normal (14+21), un porteur de la translocation (14-21), un est déficient pour ce
chromosome (21) et un porte le chromosome 21 surnuméraire (14-21 + 21). A la suite de la
fécondation impliquant le gamete normal (14+21) de l’autre parent, on obtient soit un
descendant normal, soit un phénotypiquement normal mais porteur de la translocation, soit un
monosomique 21(létal), soit un mongolien qui, bien que possédant 46 chromosomes, a en fait
3 exemplaires du chromosome 21 (explication en cours).

3. Mutations génomiques : Euploidie

Les mutations génomiques sont des variations du degré de ploidie ou bien des variations
numériques du genome (entier). Ils surviennent accidentellement et on peut de cette facon
aboutir chez certains individus normalement diploides a un nombre de chromosomes différents
de celui caractéristique de I’espéce. Il existe 2 types d’Euploidies : 1” haploidie et la polyploidie.
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3.1. Haploidie
3.1.1. Définition

Lorsque le génome est représenté une fois, on parle d’haploidie ou de monoploidie (figure 5).
L’haploidie est une condition normale chez de nombreux organismes inférieurs (nombreuses
algues, mousses et champignon) ou la phase la plus importante du cycle vital est haploide. De
plus on rencontre assez souvent des haploides chez certains insectes de I’ordre des
hymenopteres (les guépes ou les abeilles).

Par contre, chez les plantes et les animaux normalement diploides, il y’ a production
occasionnelle d’individus haploides. Ces individus sauf de rares exceptions n’atteignent
généralement pas le stade adulte et lorsqu’ils 1’atteignent, ils seront fortement stériles. Ainsi, la
mutation haploide naturelle entraine une forte baisse de viabilité et la sélection entraine
généralement I’¢limination des individus porteurs.

3.1.2. Origine de cette mutation

Chez certaines especes (asperge, piment, citrus) les graines donnent parfois simultanément
plusieurs plantules. C’est une anomalie qui résulte du développement paralléle d’un embryon
normal diploide et d’un embryon haploide provenant de la croissance parthénogénétique d’une
cellule du sac embryonnaire (exemple : synergide), on parle alors de polyembryonie.

Lorsqu’un gamete male pénetre dans 1’oosphére et ne le féconde pas, il n’y’ a pas fusion des
noyaux male et femelle, mais I’oosphére se développe par parthénogenese et donne un
embryon haploide.

3.2. Polyploidie
3.2.1. Définition

La polyploidie est la multiplicité du génome d’une espece a 1’autre dans le méme genre due a
une mutation. La polyploidie est I’état des cellules qui ont plus de 2 lots (copies) de
chromosomes. En effet, lorsque le génome est représenté 3 fois ou plus, on dit qu’il y’ a
polyploidie (figure 16).

Elle est fréquente chez les plantes et a été observée chez plusieurs genre : Gossypium
(cotonnier) ; Trifolium (trefles) ; Triticum (Blés) ; Solanum (pomme de terre)...

3.2.2. Origine de cette mutation

Elle peut résulter naturellement d’une anomalie de la mitose ou de la méiose. Elle est donc
spontanée.

e De la mitose par la formation d’un noyau de restitution mitotique, c'est-a-dire d’un seul
noyau a nombre tétraploide de chromosome a la place de deux noyaux diploides, a la suite
de la suppression d’une anaphase mitotique (donc dédoublement somatique).
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e De la méiose par la production de gamétes non réduits, c'est-a-dire & nombre diploide de

chromosome.

— Si deux gamétes non réduits se rencontrent, il y’ a formation d’un individu

tétraploide ; 2x (9) ® 2x (4) = 4X (phénomene rare).

— Si un gaméte réduit s’unit & un gamete non réduit ou bien un gamete réduit est
fécondé par deux spermatozoides, il y’ a production d’un individu triploide ; 2x (%)

® x (J) = 3X.
Garniture chromosomique de 'espece Nombre de |Représentation |Degreé de
chromosome |du génome ploidie
6 2 fois Diploide
Haploide
1 1 fois ou
monoploide
_— 9 3 fois Triploide
_ — 12 4 fois Tétraploide

Figure 16 : Les variations chromosomiques numériques : le génome tout entier : Euploidie
4. Mutations cytoplasmiques

Le cytoplasme joue un rdle important dans I’hérédité. Il est connu que certains organites
cytoplasmiques contiennent du matériel génétique analogue a celui du noyau (ADN et ARN) et
sont doués de la continuité génétique, c'est-a-dire qu’ils peuvent étre transmis a la descendance.
Il s’agit principalement des mitochondries et des chloroplastes. Ces génes ont leur propre
transmission. Dans un croisement, les deux parents contribuent de facon égale au génome
nucléaire du zygote. Cependant, la contribution cytoplasmique du pére et de la mére est
généralement inégale.

Chez les animaux supérieurs, 1’ovule fournit quasiment tout le cytoplasme et le spermatozoide
presque rien. Par consequent, les génes des organites cytoplasmiques sont genéralement
transmis exclusivement par la mére. L hérédité mitochondriale est donc maternelle (uni-
parentale).

Chez environ 2/3 des végetaux supérieurs, les chloroplastes du parent méle (contenu dans les
grains de pollen) n’entrent pas dans le zygote, de sorte que I’ADN des chloroplastes comme
celui des mitochondries est transmis maternellement. Chez les autres végétaux, les
chloroplastes du pollen entrent dans le zygote et 1’hérédité chloroplastique est bi-parental.
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Outre les mutations des génes portés par les chromosomes nucléaires, des mutations peuvent
également survenir au niveau des mitochondries et des chloroplastes.

4.1. Mutations mitochondriales

Elles sont une cause significative de maladies génétiques humaines. Les maladies provoquees
par les genes mitochondriaux ont deux caractéristiques :

e Transmission maternelle : une pathologie mitochondriale n’est jamais transmise d’un pere
malade a ses descendants, mais d’une mére malade a tous ses descendants. Exemple :
encéphalopathie mitochondriale.

e Hétéroplasmie : les cellules contiennent de nombreuses mitochondries. Dans certaines
maladies mitochondriales, chaque mitochondrie porte la mutation causale (homoplasmie),
mais dans d’autres cas, dans chaque cellule une population mixte des mitochondries
mutantes et de mitochondries normales (hétéroplasmie).

4.2. Mutations chloroplastiques

Les plantes panachées qui présentent des motifs blancs ou des bandes sur leurs feuilles, sont
souvent dues a un mélange de chloroplastes normaux et de chloroplastes porteurs d’une
mutation qui conduit a I’incapacité de synthétiser de la chlorophylle. Dans un zygote a chaque
division cellulaire, les chloroplastes sont séparés de facon aléatoire au cours de la croissance et
le développement du végétal. Ainsi, on aura la production d’une alternance de taches vertes et
blanches sur les feuilles, les vertes contiennent les chloroplastes normaux, alors que les taches

blanches contiennent les chloroplastes défectueux.

Exemple : la transmission maternelle chez la plante belle de nuit (figure 17). La couleur des
chloroplastes de cette plante détermine la couleur des différentes branches. Les branches
panachées sont des mosaiques de cellules toutes blanches ou toutes vertes. Les fleurs peuvent
provenir de branches vertes, blanches ou panachées mais lorsqu’on les croise, c’est 1’ovule qui
détermine la couleur de la branche dans la plante résultante. Par exemple, si ’ovule provient
d’une fleur de branche blanche, quelle que soit la provenance du pollen, la plante résultante
aura des branches blanches, ce qui prouve une transmission maternelle.

Figure 17 : la plante Belle des nuits.
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