
Thème 1 : Transmission, variation et expression du 

patrimoine génétique.



Biodiversité intraspécifique = diversité génétique des individus d’une même espèce.

Comment surviennent les mutations ? 

Quelles sont leurs conséquences ? 

MUTATIONS de l’ADN



Chapitre 3. Mutations de l’ADN et variabilité génétique

Pb : Comment surviennent les mutations et quelles sont leurs 

conséquences ?



Chapitre 3. Mutations de l’ADN et variabilité génétique

I. Les mutations modifient la séquence des gènes.

A. Nature et origine des mutations.

1. Nature des mutations.



3 types de mutations

substitution

délétion

addition ou

insertion



Chapitre 3. Mutations de l’ADN et variabilité génétique

I. Les mutations modifient la séquence des gènes

A. Nature et origine des mutations

1. Nature des mutations

2. Origine des mutations



Origine des mutations

L’ADN polymérase commet 
1 erreur sur 100 000 nucléotides (=1/105)



Une « veille » suite au passage de la fourche
Endonucléase qui 

« vérifie » l’appariement 
des nucléotides

Mésappariement : 
- Absence de liaisons H
- Déformation de la double hélice



Correction des erreurs d’appariements

99,99 % de 
réparation

Le taux d’erreur 
passe de 1/105

à 1/109



PAS de correction des erreurs d’appariements

MUTATION

Réplication de l’ADN  erreur d’appariement (lors de 
la RSC) non corrigée

 aléatoire

Mutation 
spontanée



Chapitre 3. Mutations de l’ADN et variabilité génétique

I. Les mutations modifient la séquence des gènes

A. Nature et origine des mutations

1. Nature des mutations

2. Origine des mutations

B. Les agents mutagènes



Les agents mutagènes physiques – ex les UV



Effet des UV sur l’ADN



Effet des UV sur l’ADN

Liaison covalente
entre 2 thymines

l’ADN polymérase ne reconnait 
plus les nucléotides

-> erreurs



Effet des UV sur l’ADN



Effet des UV sur l’ADN

=> Mutations induites



Les agents mutagènes chimiques

Formol
(désinfectant, 
conservateur)

Benzène
(solvant, précurseur de 
composés chimiques 
organiques)

Acridine
(production de pigments, 

antiseptiques)



Les agents mutagènes chimiques

Déformation de la double hélice :
Erreurs d’appariements

Dimère 
d’acridine



Les agents mutagènes biologiques



Les agents mutagènes biologiques



Les agents mutagènes biologiques

Importance du frottis chez les 
femmes !



Chapitre 3. Mutations de l’ADN et variabilité génétique

I. Les mutations modifient la séquence des gènes

A. Nature et origine des mutations

1. Nature des mutations

2. Origine des mutations

B. Les agents mutagènes

II. Les mutations sont responsables de la diversité génétique des 

individus

A. Transmission des mutations



Le devenir de la mutation dépend de la cellule mutée

Toutes les cellules de 
l’organisme sauf les 

cellules reproductrices

Cellules 
somatiques

Cellules 
germinales

Cellules à l’origine des 
gamètes (ovules ou 

spermatozoïdes)
+ gamètes



Massif de cellules identiques 

comportant la mutation

Cellule somatique 

comportant une 

mutation

M

M : mitose

M

M

M

M

M

M

Transmission d’une mutation 
de cycles en cycles



Conséquences des mutations somatiques 



Le devenir de la mutation dépend de la cellule mutée

Toutes les cellules de 
l’organisme sauf les 

cellules reproductrices

Cellules 
somatiques

Cellules 
germinales

Cellules à l’origine des 
gamètes (ovules ou 

spermatozoïdes)
+ gamètes

Transmise à toutes les 
cellules issues de la 

cellule mutée (clone).
Non transmise 

à la descendance

Héréditaire



2 génotypes coexistent chez le même 

individu



Toutes les cellules de l’organisme 

possèdent le même génotype
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I. Les mutations modifient la séquence des gènes

A. Nature et origine des mutations

1. Nature des mutations

2. Origine des mutations

B. Les agents mutagènes

II. Les mutations sont responsables de la diversité génétique des 

individus

A. Transmission des mutations

B. Mutations et diversité allélique



Une mutation dans la lignée germinale crée un nouvel allèle

 G A G A A G A A T C C 

C T C T T C T T A G G 

 G A G      G T G T C C 

C T C   C A C A G G 

MUTATION

 

 

Nouvel allèle
Nouvelle version du 

caractère

Diversité 
intraspécifique



 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

Une mutation dans la lignée germinale crée un nouvel allèle

L’allèle peut se répandre dans la 
population 



Une mutation dans la lignée germinale crée un nouvel allèle



Une mutation dans la lignée germinale crée un nouvel allèle

délétion
substitutions

- Création de différentes versions d’un même gène (allèles A, B et 
O) 

- => diversité génétique des populations.



Une mutation dans la lignée germinale crée un nouvel allèle

Diversité des individus d’une même espèce

MUTATION = mécanisme favorisant l’évolution



Chapitre 3. Mutations de l’ADN et variabilité génétique

I. Les mutations sont des modifications aléatoires de la 

séquence de nucléotides de l’ADN

II. Les mutations sont responsables de la diversité génétique des 

individus

III. La diversité génétique d’une population permet de 

reconstituer son histoire

A. Séquencer et comparer des génomes pour identifier la 

diversité génétique humaine.



Le séquençage du génome humain



Les acteurs de la Polymérase Chain Reaction (vidéo ici)

Objectif : obtenir un nombre important de copies d’un segment d’ADN intéressant pour une étude ultérieure (pour nous, le 
séquençage).

ADN d’intérêt Nucléotides 
Précurseurs
(A, T, C et G)

amorces polymérases

En grandes quantités chacun

https://www.youtube.com/watch?v=iQsu3Kz9NYo


Le déroulement de la PCR : cycle 1
1°)
Dénaturation par la température

2°)
Appariement des amorces

3°)
Elongation par les polymérases à 
partir des amorces

En fin de cycle 1 : 2 premières copies de l’ADN 



Le déroulement de la PCR : cycle 2
Même déroulement : Dénaturation / appariement des amorces / élongation

En fin de cycle 2 : 4 copies de l’ADN 

(pas encore identique à celui qu’on 

veut



Le déroulement de la PCR : cycle 3 et 4

ADN voulu !

ADN voulu !

En fin de cycle 3 : 2 copies identiques à celui qu’on veut

En fin de cycle 4 : 8 copies identiques à celui qu’on veut

Même déroulement : Dénaturation / appariement des amorces / élongation



Le déroulement de la PCR : cycles suivants
n° du 

cycle

Nombre de copies fidèles (deux 

brins)

Durée approx. 

(heures)

3 2

4 85 22 0.5

6 52

10 1004 1

20 1.048.536

25 33.554.382

30 1.073.741.764 4

n 2n-2n

L’amplification de la quantité d’ADN est considérable.

La durée nécessaire est quasiment ridicule.



Les acteurs du séquençage

Peu nombreux



L’élongation lors du séquençage



Le blocage de l’élongation par les didésoxyribonucléotides



La lecture des résultats

On obtient des fragments de taille aléatoire tous terminés par un ddnt de couleur.

On sépare et on trie les fragments selon leur taille par électrophorèse.

La succession des couleurs donne la succession des nucléotides  c’est-à-dire la séquence.



Le séquençage du génome humain



Quelques caractéristiques du génome humain



Variabilité génétique au sein de l’espèce humaine

99,9 % de ressemblance

3 millions de nucléotides différents



Le séquençage est possible sur des fossiles



Chapitre 3. Mutations de l’ADN et variabilité génétique

I. Les mutations sont des modifications aléatoires de la séquence de 

nucléotides de l’ADN

II. Les mutations sont responsables de la diversité génétique des individus

III. La diversité génétique d’une population permet de reconstituer son 

histoire

A. Séquencer et comparer des génomes pour identifier la diversité 

génétique humaine.

B. L’histoire humaine révélée par son génome.

1. Des traces de métissage entre l’Homme moderne et des espèces 

archaïques.



Un métissage avec l’Homme de Néandertal



Métisse entre une femme néandertalienne 
et un homme dénisovien -90 000 ans 

(Sibérie)

Un métissage avec l’Homme de Denisova



Un métissage avec l’Homme de Denisova

-30 000 ans
(Sibérie)



Un métissage avec l’Homme de Denisova



Un métissage avec l’Homme de Denisova



Carte des métissages



Chapitre 3. Mutations de l’ADN et variabilité génétique

I. Les mutations sont des modifications aléatoires de la séquence de 

nucléotides de l’ADN

II. Les mutations sont responsables de la diversité génétique des individus

III. La diversité génétique d’une population permet de reconstituer son 

histoire

A. Séquencer et comparer des génomes pour identifier la diversité 

génétique humaine.

B. L’histoire humaine révélée par son génome.

1. Des traces de métissage entre l’Homme moderne et des espèces 

archaïques.

2. Des traces de la sélection naturelle.



Sélection naturelle

Si l’allèle apparu confère un 

avantage à l’individu qui le 

porte

Cet individu a plus de chance de 

survivre et de se reproduire

L’allèle avantageux se répand 

dans la population (sa fréquence 

augmente)

Si l’allèle apparu confère un 

désavantage à l’individu qui le 

porte

Cet individu a moins de chance 

de survivre et de se reproduire

L’allèle désavantageux régresse 

et peut même disparaitre dans 

la population (sa fréquence 

diminue)

Plus de descendants auxquels il 

transmet cet allèle avantageux

Moins de descendants donc il 

transmettra moins cet allèle 

désavantageux



Population

Mutations aléatoires

Population
avec diversité allélique

Allèle avantageux

Population

Allèle désavantageux Allèle neutre

SELECTION NATURELLE
Influence de l’environnement

Sa fréquence augmente 
dans la population

Sa fréquence diminue 
dans la population

DERIVE GENETIQUE
Influence du hasard

Sa fréquence évolue de 
manière aléatoire
dans la population



Variabilité génétique et résistance à la peste noire



Variabilité génétique et résistance à la peste noire

Proximité génétique globale 
entre les génomes des 
populations étudiées

Roumain européens

Roms européens

Inde du Nord
MIGRATION (11ème siècle)

EUROPE



Variabilité génétique et résistance à la peste noire

Augmentation commune de la fréquence de 
certains allèles des récepteurs LTR (en Europe)



Variabilité génétique et résistance à la peste noire

Roumain 
européens

Roms 
européens

Inde du 
Nord

Peste 
Noire
(14ème siècle)

Pas de pression de 
sélection sur les allèles 

du gènes LTR10

Sélection d’allèles du 
gène LTR10

(Mort différentielle selon les 
allèles)

Même environnement = 
même pression de sélection



Variabilité génétique et résistance à la peste noire

Les allèles surreprésentés (= sélectionnés) permettent une réponse plus 
importante du système immunitaire suite à un contact avec la bactérie



A partir de l’exploitation des documents et de vos connaissances, proposer 
une explication à la répartition mondiale de l’allèle ccr5Ʌ32.

Doc 1 : Fréquence de la mutation ccr5Δ32 dans les populations 
d’Homo sapiens



A partir de l’exploitation des documents et de vos connaissances, proposer une explication à la répartition 
mondiale de l’allèle ccr5Ʌ32.

Doc 1 : Fréquence de la mutation ccr5Δ32 dans les populations 
d’Homo sapiens

Doc 1 : - L’allèle ccr5Ʌ32 est beaucoup plus répandu en Europe (entre 7 et 13 %) que dans le reste du monde 

(entre 0 et 1 %)

- l’allèle ccr5Ʌ32 est apparu par mutation (délétion de 2 nucléotides) il y a 2500 ans (doc 2)
- Cet allèle permet de résister à la peste et au VIH car, en sa présence, le VIH et la bactérie de la peste ne 

peuvent pas pénétrer dans la cellule (=> pas d’infection malgré la contamination)

- Une épidémie de peste a sévi en Europe entre 1347 et 1352 et a décimé 30 à 50 % de la population 

européenne



Doc 2a : - La fréquence de l’allèle ccr5Ʌ32 devait être très 
faible avant l’apparition de la peste : jusqu’en 1340 (fréquence 
proche de 0) et a fortement augmentée après les épidémies 
de peste : augmentation de la fréquence jusqu’à 0,1 = 10% en 
1700

Doc 2b : - il y a eu de nombreuses épidémies de peste 

entre 1350 et 1700



La sélection naturelle modifie la fréquence des allèles qui confèrent un avantage ou un désavantage 

aux individus qui les portent : un individu qui porte un allèle avantageux a plus de chance de 

survivre donc de se reproduire et de transmettre son allèle avantageux à sa descendance => la 

fréquence de cet allèle augmente dans la population au cours du temps

Apport des connaissances : 



Dans cet exercice, il s’agit d’expliquer  pourquoi l’allèle ccr5Ʌ32 est très répandu en Europe et très peu répandu 

dans le reste du monde

La fréquence de l’allèle ccr5Ʌ32 apparu par mutation il y a 2500 ans est beaucoup plus élevée en Europe que 

dans le reste du monde (freq = 10% en Europe contre moins de 1 % dans le reste du monde) car entre 1350 et 

1700 l’Europe a été soumise à de nombreuses épidémies de peste.

Durant ces épidémies, l’allèle ccr5Ʌ32 conférait un avantage car il permettait de résister à la peste en empêchant 

la bactérie de pénétrer dans les cellules. Les individus qui portaient cet allèle avaient plus de chance de survivre, 

de se reproduire et de transmettre cet allèle avantageux à leur descendance. Pendant la période où sévissait la 

peste (Entre 1350 et 1700) la fréquence de cet allèle a alors fortement augmenté dans la population sous l’effet de 

la sélection naturelle.

Comme il n’y a pas eu d’épidémies de peste dans le reste du monde, cet allèle n’a pas été soumis à la sélection 

naturelle et sa fréquence est restée faible dans les populations.

CCl: C’est l’effet de la sélection naturelle qui explique la répartition de cet allèle à la surface du globe : dans les 

régions où cet allèle a conféré un avantage, (en Europe pendant la période où sévissait la peste), cet allèle s’est 

répandu dans la population au cours du temps. Dans les régions où cet allèle ne conférait pas d’avantage, la 

fréquence de cet allèle est restée faible (peut être sous l’effet de la dérive génétique)



Variabilité génétique et digestion du lactose – voir TP6

En comparant avec LNP, je remarque 3 mutations (substitutions) 
qui expliquent l’existence des allèles LP : 

- LP1 : à la position 125, T remplace C
- LP2 : à la position 25,  C remplace G
- LP3 : à la position 120, G remplace T



Fréquence du phénotype

Série1; 
LP1; 
15; 

75%

Série1; 
LP; 5; 
25%

Série1; 
LP3; 8; 

40%
Série1; 
LP; 12; 

60%

Série1; 
LP1; 7; 

35%

Série1; 
LP; 13; 

65%

- Lien entre la fréquence du phénotype et la fréquence des allèles.
- Plusieurs allèles aboutissent au même phénotype. 
- Cohérence géographique (allèles LP ≠ entre le Soudan et l’Europe)

Variabilité génétique et digestion du lactose – voir TP6
Fréquences alléliques dans chaque lieu : 



- L’allèle ancestral est de type LNP
- Les allèles LP1/LP2/LP3 sont apparus tardivement, après la séparation avec 
l’ancêtre homme/chimpanzé
- Sûrement après 5300 ans (âge d’Otzi)

Variabilité génétique et digestion du lactose – voir TP6
Identification du génotype ancestral



- Modification de la pratique humaine : élevage, donc possibilité de consommer 
du lait en permanence
- Actuellement, on voit une corrélation entre la vie pastorale et 
surreprésentation du phénotype [lactase persistante]

Ressemble à de la sélection naturelle… dans ce cas quels sont les avantages 
d’un phénotype lactase persistante ? 

Variabilité génétique et digestion du lactose – voir TP6



Fréquence du phénotype

Sélection indépendante de deux allèles LP, dans deux environnements différents 

(convergence) - SELECTION NATURELLE

Lutte contre la 
déshydratation
eau non polluée

- Accès à une ressource énergétique 
riche (glucides, lipides, ou protides)

- Apport de Calcium et Vitamines D. 

Meilleure assimilation 
du calcium ( région à 
faible ensoleillement)

Variabilité génétique et digestion du lactose – voir TP6


