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Syndrome de Down, mongolisme



Syndrome de Down associé à une trisomie 21



Trisomie XXY 1/800

• Homme stérile (testicules atrophiés)
• Aspect androgyne
• Pilosité peu développée
• Développement intellectuel le + souvent normal 

Syndrome de Klinefelter

D’autres anomalies chromosomiques



1/5000
Syndrome de TurnerSyndrome de Klinefelter

Trisomie 18
• Anomalies du crâne, de la face,des pieds , 
des mains
• malformations viscérales ( cœur, rein)
• évolution toujours mortelle avant l’âge d’1an

D’autres anomalies chromosomiques



Syndrome de Turner

• Homme stérile (testicules atrophiés)
• Aspect androgyne
• Pilosité peu développée
• Développement intellectuel le + souvent normal 

Monosomie X

• Femme de petite taille, stérile
• absence de caractères sexuels secondaires
• Intelligence normale

1/800

D’autres anomalies chromosomiques



Origine des anomalies chromosomiques
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Crossing over inégaux



Exemple d’une famille multigénique : les globines



Duplication de gène



Divergence de séquences dupliquées par mutation





Famille multigénique

• ensemble de gènes possédant des séquences 

très similaires (par convention au moins 20%), 

issus d’un gène ancestral par 

duplications/transposition et mutationsduplications/transposition et mutations

Permet

- Enrichissement du génome (↗nb gènes)

- Diversification du génome (apparition de 

gènes ≠ codant pour des protéines ≠ )



• A l’échelle d’une génération, la variabilité 

génétique est assurée:

- Au cours de la méiose par le brassage inter et 

intra chromosomique

- Au cours de la fécondation par l’union 

aléatoire de deux gamètes.aléatoire de deux gamètes.

Faire un œuf, c’est faire du neuf



• A l’échelle de l’évolution, la variabilité 

génétique peut découler:

- De crossing over inégaux au cours de la - De crossing over inégaux au cours de la 

méiose
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Des gènes de développement



Des gènes de développement

Synthèse de toutes les protéines 
nécessaires à la mise en place 

d’une partie du corps



Résultat d’une expérience de transgénèse



Comparaison du gène responsable de la formation de l’œil chez différentes espèces

souris drosophile homme

Souris 100 % 81,7 % 92,2 %

drosophile 100 % 83,3 %

homme 100 %

Ces gènes dérivent d’un gène ancestral commun

Forte homologie de séquence (> 20 %)
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Des mutants homéotiques



Des modifications de la zone d’expression de gènes h oméotiques



Des modifications de la zone d’expression de gènes h oméotiques
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• Exemple de modifications de l’intensité d’expression de 
certains gènes du développement



Variation de l’intensité d’expression d’un gène



Variation de l’intensité d’expression d’un gène



• Exemple de modifications de l’intensité d’expression de 
certains gènes du développement

•Exemples de modifications de la chronologie ou de la durée 
d’expression de certains gènes du développement 
(=hétérochronie)



Hétérochronie chez les canidés



Hétérochronie chez le cerf



Hétérochronie  chez l’oursin



Hétérochronie chez l’axolotl



Bricolage de l’évolution

• Utilisation des mêmes outils de manière 

différente

• La diversité dans l’expression de gènes 

communs est source de diversité (mutation communs est source de diversité (mutation 

des séquences régulatrices de l’expression 

gènes) 


