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Theme I: Génétique et évolution






'arbre du vivant

Un ancétre commun

Plusieurs millions
d’especes actuelles
ou passeées.



Quels sont les mécanismes
générateurs de diversité au sein
du vivant ?
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L’ADN polymérase commet 1 erreur sur

100 000 nucleotides




Les étapes de la correction
d'une erreur d’appariement

£ détaction du mawnalks
Etape 1 arpatement
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) nucléaotides an amont
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synihése de la portion manquante
Etape 4 par I'ADN-pohlymérase

% c nm % c
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polymérase

=> 99,9 % des

erreurs sont
corrigées




Si ’erreur d’appariement n’est pas répareée ...

erreur non reparee

-
TTTT'!'I“.

Réplication de ’ADN

brin néoformé

TITTTIT
NN

Séquence mutante

=> mutation




—

substitution A é é T i § C (T)é
TGCAAGGC

Diversité : création d’une nouvelle version d’un gene

(= allele)

TGCTAGGC TGCIAGGCG

ACGATCCG additionou A C Gla &
C

TGCTAGGC Insertion TGCIT

_G) ) 1

T C
A G




Le devenir d’une mutation dépend de la cellule qu’elle affecte

Toutes les cellules
de ’organismes < Tissu

sauf les cellules priatiquo
reproductrices | |®
La mutation &= | Cellules a I’origine
, Tissu q \ |
n’est pas germinal —>des gameétes (ovules

transmise a la —T T ou spermatozoides)
descendance \ ||

La mutation
peut étre

transmise a la
descendance




Quels mécanismes (autres que
les mutations) creent de la
diversité ?
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A. Les brassages genétigues au cours de la méiose

1. Définitions et conventions d’écriture




Quelques rappels

Méme gene au méme locus
sur deux chromosomes
homologues

Les deux chromosomes
homologues peuvent

porter les mémes alleles
ou des alleles différents

Un chromosome a
‘ deux chromatides

Une paire de chromosomes homologues



définitions

@ AleleA
@ AleleB

Individu homozygote pour le géne @ AléleO
responsable des groupes sanguins

i

Individu hétérozygote pour le géne
responsable des groupes sanguins




Conventions d’écriture du phénotype et du génotype

phénotype T S’écritentre [ ]

génotype D S’écrit entre ()

Cellule diploide ==)p  Les deuxalleles sont sépares par
deux barres obliques symbolisant les 2 chr.
homologues

Cellule haploide == |allele est écrit avant une barre

(gamete) obligue symbolisant 1 chr. de la paire



Conventions d’écriture du phénotype et du génotype

Gene 1 Allele Aet a
Gene 2 alleleB et b

Si les deux genes sont indépendants ( pas sur la méme paire
d’homologues)

Génotype Phenotype
:> * (AVIA,BIIB) *[AB]

* (A//a,Bl/b) *[AB]

*(al/la, bl/b) ....... *[ab]

Si les deux génes sont lieés (sur la méme paire d’homologues)

Génotype )
:> * (AB//AB) i?;%c]’type

* (AB//ab) *[AB]

X (ab//ab) .......

X [ab]



définitions

@ AleleA
@ AleleB

Individu homozygote pour le géne @ AléleO
responsable des groupes sanguins

i

Individu hétérozygote pour le géne
responsable des groupes sanguins
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Principe et intérét des croisements tests

ﬁ Phénotype
=14 [vg]

Peut-on déduire son génotype ?

Génotype
(vg//vg)




Principe et intérét des croisements tests

Phénotype

[ailes
longues]

Peut-on déduire son génotype ?

Génotype Génotype
possible n°1 possible n°2
(vg*vg)  |(vg*/vg")




Principe et intérét des croisements tests

B
A . Individu homozygote
Génotype croisement test récessif pour le géne
inconnu étudié
LY e

.*\__‘_I.I

i




Principe et intérét des croisements tests

1°" cas: descendance homogene

A N R 5 ¢ B
Génotype ""‘j_ = ~w%  pe—Individu homozygote
inconnu (= 4 S s récessif pour le géne
,-":'I v etudié

' ™,

a



Principe et intérét des croisements tests

2"d cas : descendance hétérogene

X X
T
\ (. ﬂ
D '
50% \@f!,/ e
P 50% B
-_:1* it F 1|'Ilt
- g .
Drosophiles = Drosophiles ’Iﬁ 4
& piles vestigiales, 'ﬁ- 3 ;lrlﬁﬁg;uu .

COrpS gris



intéret des croisements tests

Les phénotypes des individus issus du
croisement test correspondent aux génotypes
des gametes produits par l'individu que I'on
étudie
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Localisation des génes sur les chromosomes de la drosophile

corps €béne {ebony]

saiige m:l_hssa

mutant
el rugueux ceil foncé

(roughcid) {sépia)

ceil isse
presence de nervures
v transversales sur les ailes
ceil normal il rouge corps gris

sauvage i
mutant . corps sable

i ceil blanc
anane, va gl absence de narvures
/\ A transversales sur las ailes

il rugueux

anlennes ceil rouge
?ﬂrmafas

sauvage

mutant | €Orps noir
antennes ailes tronquees engrane
courles {dumpy) g




Analyse de résultats de croisements effectués chez la drosophile.
(Pour des caracteres codés par des genes situés sur 2 chromosomes différents = géenes

indépendants)
€/ ;
Femelle de lignée pure .= :,;'_:;, male de lignée pure
N
C AEE X

(Vg+//\Vg+; eb+//eb+) l (Vg//Vg ; ebl/eb)

0] e )
0%~ e FL

Hétérozygote il Ry

(Vg+/IVg ; eb+//eb)




Test-cross

Hybride F, TR s 3 g Drosophile homozygote
ailes longues [L] ? AT Ty lee” T ailes vestigiales [va]
corps gris [G] + e i X 4~ \ N corps noir [n]

femelle ‘-":"' ' = K.O/ (double recessif)

male

[V

- T
?‘ a" D __.-":? -‘J _l': I;:.-"
n';_l:"'l'_ '\_:__11"’ '\-:_:_
e L. 2 oy
# gt o,
R N0 s,
A et i _'-:’1'::\‘\\
. 2 B
i b (I B iy
|| _.II \_‘"r:
PN AV
2 '*{L & . T,




Test-cross

L’hybride de la F1 produit 4 types de gametes en
proportion equiprobable => la separation des

chromosomes homologues est aleatoire et

Independante pour chaque paire

[vg+;eb] [Vg;eb+] [Vg;eb]
25 % 25 %



Répartition aléatoire des chromosomes en anaphase 1 de méiose

Anaphase | Chromosome & 2
chromatides

2 chromosomes
homologues



Brassage inter chromosomique

genes indépendants

Correspond a une association aléatoire des chromosomes
(donc des alleles gu’ils portent) dans les gametes.

anaphase de la 1¢" division méiotique

di a la répartition aléatoire et indépendante pour chaque
paire des chromosomes homologues dans les difféerents
gametes



Répartition aléatoire des chromosomes en anaphase 1 de méiose

F1 e

A
f e )
‘-

doup

(ailes kangues,

corps grs)

Anaphase 1 Anaphase 1
ﬁ
vg+® & vg+ vg+® 8 vg+ VAtV
aboeeb eb+*® eb+

eb+** eb+




Répartition aléatoire des chromosomes en anaphase 1 de méiose

COrps grs) - @@ ev- & 0O eb

Anaphase 1

/\

v+ = = yg+

vg+ e & vg+

ebeeeb eb+** eb+

eb+*= gb+




Brassage inter chromosomique

genes indépendants

Correspond a une association aléatoire des chromosomes
(donc des alleles gu’ils portent) dans les gametes.

anaphase de la 1¢" division méiotique

a la répartition aléatoire et indépendante pour chaque
paire des chromosomes homologues dans les difféerents
gametes

crée des associations d’alleles qui n’existaient pas chez les
parents



Répartition aléatoire des chromosomes en anaphase 1 de méiose

Combien de possibilités de combinaisons en fin de 1€ division de méiose?



Répartition aléatoire des chromosomes en anaphase 1 de méiose

4 possibilités

LDRDRDNTS



Répartition aléatoire des chromosomes en anaphase 1 de méiose

Combien de combinaisons possibles chez
"Thomme?

223
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Localisation des génes sur les chromosomes de la drosophile

il lisse ceil rouge corps gris
sauvage
mutant )
@il rugueux ced fonceé corps ébéne (ebony!
(roughcid) (sépia)
ceil isse
présence de nervures
\/ transversales sur les ailes
cail normal fis
sauvage vin cel rougle corps g
e N
mutant
animal avaugle /\
/\ ’

Correction de I'activité 2 (2"9 partie)

corps seble
absence de nervures

transversales sur lgs ailes
el rugueux

dgs longues


http://www.incertae-sedis.fr/gl/pod_15_ts_act2_2_corr.jpg
http://www.incertae-sedis.fr/gl/pod_15_ts_act2_2_corr.jpg
http://www.incertae-sedis.fr/gl/pod_15_ts_act2_2_corr.jpg
http://www.incertae-sedis.fr/gl/pod_15_ts_act2_2_corr.jpg

Analyse de résultats de croisements effectués chez la drosophile.
(Pour des caracteres codés par des genes situés sur le méme chromosome = genes liés)

=T

male de lignée pure



Drosophile homozygote
Ak 77 ailes vestigiales [va]
(i o= i L~ \ N corps noir [n]

[ e 1 (double recessif)

L’hybride de la Fl a produit 4 types de gameétes en
proportion non équiprobable

9 % A % 9 % 41 %
ailes longues ailes vestigiales ailes vestigiales ailes longues

"vob] | vab+] Wiverb+

[Vg+,b]

[Vgb]




82% de phénotypes parentaux

18%0 de phenatypes recombineés

BWrosophile homozygote
—Nailes vestigiales [vg]

' corps noir [n]
(double recessif)

Vg/IVg
b//b

Py 1 ‘
| ﬁ .4'
A J
1 ] .
| :

41 %
ailes longues
B .




Prophase de la 1¢© division méiotique

Appariement des
chromosomes

homologues +
4

F
- #
-
>
v i
by Ty
Ny

x 7500

Chiasmas




Meécanisme du crossing over (ou enjambement)

Lot

asTa

Deux chromosomes homologues

W CPeOmOsome

OO (hasra
ConiTrmeY
— —-
vy ol v ¥
appanement des ochange & Chromosomes
Chromosomes homologues  deux SOgmMents recombands

Echange de fragments de chromatides

2ppaiés au cours de 1a prophase entre les 2 chromosomes homologues

de la méiose

Crossing over



Mécanisme du crossing over (enjambement)

Homologous
chromosomes

Chiasma

e, Recombinant

e chromatics



82% de phénotypes parentaux

18%0 de phenatypes recombineés

BWrosophile homozygote
—Nailes vestigiales [vg]

' corps noir [n]
(double recessif)

Vg/IVg
b//b

Py 1 ‘
| ﬁ .4'
A J
1 ] .
| :

41 %
ailes longues
B .
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La fecondation amplifie le brassage génétique

i [
s arcite ns
\s > - AT

L

diversité des cellules-ceufs <—
diversité des gameétes males
X
diversité des gametes femelles



Bilan sur le brassage lié a la fécondation
Fécondation

A quel moment se
produit t-il ?

Description du
mécanisme

Comment crée-t-il de
la diversité ?

Schéma



Bilan sur les brassages intra et inter-chromosomiques

Brassage inter-chromosomique

Brassage intra-

chromosomique

Localisation des
genes concernés

Genes situés sur des paires de
chromosomes différentes = génes

indépendants
A quel Anaphase 1
moment se Lorsque les 2 chromosomes
produit t-il ? homologues se séparent
D{ a la répartition aléatoire des
chromosomes homologues dans les
Description  gameétes (1 chromosome d’une paire a

du autant de chance de se retrouver avec

mecanisme n’importe lequel des chromosomes
d’une autre paire)
Grand nombre d’associations
Comment possibles de chromosomes => grand
crée-t-il dela  nombres de gamétes génétiquement
diversité ? différents : 223 chez I’homme
Gametes équiprobables
Schéma

pour 2 aenes

Genes situés sur le méme
chromosome = genes liés

prophase 1
Lorsque les chromosomes
homologues sont étroitement
appariés au niveau des chiasmas

Di a un échange de fragments de
chromatides (crossing over) entre les
2 chromosomes homologues

Crée de nouvelles associations
d’alléles sur les chromosomes =>
formation de gametes recombinés en
faible proportion
(gametes non équiprobables)



Bilan sur le brassage lié a la fécondation
Fécondation

A quel moment se
produit t-il ?

Description du
mécanisme

Comment crée-t-il de
la diversité ?

Schéma

Au moment de la fusion des noyaux du
spermatozoide et de I'ovule (caryogamie)

DU a la rencontre aléatoire entre un
ovule et un spermatozoide (n’importe
qguel spermatozoide du male peut s'unir
avec n‘importe quel ovule de |la femelle)

Le nombre d’assortiments
chromosomiques possible = nombre de
spermatozoides possibles x nombre
d’ovules possibles

Echiquier de croisement



Exercice de type 1

Le caryotype est caractéristique de chaque espeéce.

Expliquez comment la méiose et la fécondation participent a
la stabilité du caryotype au cours de la reproduction sexuée.

Votre exposé sera accompagneé de schémas soigneusement
légendés en choisissant le caryotype 2n = 4.



Q Brassage génétique chez la drosophile

» On veut étudier la transmission de deux caractéres chez
la drosophile : couleur du corps, gris ou noir (géne b), et
forme de I'aile, normale ou tronquée (géne d = dumpy).

P Deux croisements successifs sont effectués, le premier
utilisant des lignées pures.

QUESTIONS

Kl Déterminez les alléles dominants et récessifs d’aprés
le phénotype présent en F1. Ecrivez les génotypes corres-
pondant aux différents phénotypes.

Indiquez le nom du second croisement.
Calculez les pourcentages de chaque phénotype en F2.

Emettez une hypothése concernant la localisation de
ces deux genes (voir page 14).

Illustrez le comportement des chromosomes portant
ces génes, au cours de la méiose, pour démontrer votre
hypothése.

Croisements de drosophiles pour l'étude des caracteres - ‘

\ couleur du corps, forme de l'aile.




Croisement test

* 4 phénotypes F2 équiprobables : genes
indépendants

Le brassage interchromosomique est
responsable des phénotypes nouveaux

* 4 phénotypes de F2 non équiprobables : genes
liés

Le brassage intrachromosomique est
responsable des phénotypes nouveaux



Des phénotypes diversifiés Extraire des informations, raisonner

Chez les espéces animales d'élevage (chiens, chats,
volailles), on qualifie de « bleu » une couleur en réa-
lité gris ardoise.

Chez les poulets de variété « Andalouse », ce gris est
bordé d'un liseré noir et détermine ce que I'on appelle
le « bleu andalou » (photographie ci-contre).

® 1° croisement

Lorsque I'on croise des cogs noirs avec des poules dites
« blanc sale » (en fait un blanc légérement teinté), ou
inversement, on obtient systématiquement des pou-
lets « bleu andalou ».

® 2¢ croisement

Le croisement de coqs « bleu andalou » avec des poules
« blanc sale » (ou inversement) donne 50 % de pou-
lets « bleu andalou » et 50 % de poulets « blanc sale ».

QuEsTION :
Montrer que les croisements réalisés
sont cohérents avec I’hypotheése selon
laquelle le phénotype « bleu andalou »
résulte de I'expression d’un seul gene.

n

« blanc sale »

7

« NOIT » « blanc sale » « bleu »

100 %
« bleu »

50 %




Croisement n°1 : P1 P2

[ ] [B] [N]
() (B//B) (N//N)
Méiose, gametes (8/) (n/)

F1 [Bleu] : (B//N) B et N codominants




Croisement n°2 : F1 HR
[ ] [Bleu] [B]
() (B//N) (B//B)
Meiose, gametes (B/), (N/) (8/)
HR/F1 (8/7) (N/)
Echi:quier de (87) (8//8) (N//B)
croisement
[ ] [B] 50% [bleu] 50%

Conclusion : Corrélation entre la théorie et l'observation des
phénotypes, I'hypothese est vérifiee, le caractére couleur des
poulets est gouverné par un seul géne
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Trisomie 21

Un enfant sur 700




D’autres anomalies chromosomiques

Trisomie XXY ) 1/800 =)  Syndrome de Klinefelter

bo & K8 26 B
AL B8 85 KB a8 m2 88

—————— ¢

AR Ak o XX BR KA

I X R dods

" s

« Homme stérile (testicules atrophiés)

 Aspect androgyne

* Pilosité peu développeée

 Développement intellectuel le + souvent normal



D’autres anomalies chromosomiques

Monosomie X === 1/800 =) Syndrome de Turner

« Femme de petite taille, stérile
« absence de caracteres sexuels secondaires
* Intelligence normal



Origine des anomalies chromosomiques

cellule parentale ¥
d:;_\'(;.';cc | }
.‘.‘ l ""- \
] 1¢re division

e B ‘» K méiotique

_ 2 _f}‘__ e g oyl 2eme division
P AN /4 1 Mmelotique

- 4 .h*._ _r’f \ P J 1 ..-" !

" o R - 4 gameétes
| Fi L ],'a—h_ V1T e ',_. _1 ] f i g

" ! E» L AR e %» | ”‘a_____,s“'-.-i [ anormaux

- —.'=-—~—f‘- Fécondation

.___...

Cellules ceufs monosomiques Cellules ceufs trisomiques
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A. Les brassages genétigues au cours de la méiose
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C. Des anomalies au cours de la méiose sources de diversite.

1. Une mauvaise disjonction des chromosomes .

2. Des crossing over inégaux peuvent conduire a un
enrichissement du génome.




~
paire de chromosomes N N N N
homologues
! T N N "L
| | Fin de Fin de Fin de
prophase | premiére division seconde division
de méiose de méiose de méiose
ﬂ
- - || I+ +]1+
séquences —gene
répétées
appariement
L incorrect

/

ALes crossing-over inégaux. Dans certaines conditions, en prophase | de méiose, un appariement incorrect peut survenir,
a l'origine d'un crossing-over qualifié d’inégal.









Exemple des opsines

chromosome 7 chromosome X
gérTe de g,ene‘de
'opsine bleue 'opsine
genede  rouge
'opsine
verte

—) EXpression des genes



Comparaison des séquences d’acides aminés des opsines et de la rhodopsine

¥il 75
75|
Ll ey

IjssviE-|-PwDGPAYHI APVWAFIYLOQAAFMGTVIFLI GF PLNAM‘*

F?STNAT‘GVNRSP‘FEYPOYYLAEPWQFSMLAAYMFLLI VILIGIFIPI NIFIL
Y?T‘NSNS‘HRG P'FEIBPNYHI APRWYYHLTSVWMI FYVTASVFTNGL

.............................

evetelfY T N'S NS TRG- P E[GPNYHI APRWVYHLTSVWMI FV'VI ASVFTNGL‘

. —00 de différences
Famille

multigénique

Demi matrice des distances



* Cas d’'une duplication ancienne

'S s

M1 [ M2 % M3

-l

1L / | génes trés

. différents

{—i b —— e o ——— J

D+T M1 L M2' M3 J
- LI Yo

» Cas d'une duplication récente

¢ L génes peu
- differents

bW S

-

L



Famille multigénique

* ensemble de genes possédant des séquences
tres similaires (par convention au moins 20%),
issus d’un gene ancestral par
duplications/transposition et mutations

Permet

- Enrichissement du génome (/nb genes)

- Diversification du génome (apparition de
genes # codant pour des protéines # )



Définition Mécanisme a

Comment la diversité

Anomalie du
caryotype

Crossing over
inégal

Modification de
I'expression des
genes du
développement

(qu’est ce que c’est ?)

’origine
Mauvaise disjonction

des chromosomes lors
Il s’agit d’individus qui possédent un  de la méiose (répartition
nombre anormal de chromosomes anormale des
(ex chez 'homme : monosomie (45  chromosomes homologues
chromosomes) ou trisomie (47 O d? £ 1,ere diY‘:"i°” ou
mauvaise répartitions des
chromosomes)) chromatides sceurs lors de
la 2¢™e division)
Echange de portions non
homologues lors d’un CO entre 2
chromosomes d’une méme paire
('un des chromosomes recoit 2
exemplaires d’'un gene alors que son
homologue est dépourvu de ce gene)

Mauvais appariement
des chromosomes
homologues lors de la
prophase 1

est elle créée?

Modification du
phénotype de I'individu

Les CO inégaux peuvent
conduire a un enrichissement
du génome (au cours des
générations successives, les gene:
accumulent des mutations
différentes et finissent par coder
pour des protéines différentes) =
potentialités nouvelles



