Partie 1 : Le vivant et son évolution
Chapitre 1 : Diversité et stabilité génétique des individus

» On se rappelle que tous les étres vivants sont constitués de cellules. Chaque cellule
comporte : une membrane, un cytoplasme et un noyau.

« Membrane

« Noyau

« Cytoplasme

» Des étres vivants qui se ressemblent et se reproduisent entre eux font partie d’'une méme
espece.

» La reproduction sexuée correspond a la fusion du noyau d’un gaméte male avec le noyau
d’un gaméte femelle.

I. Le génome
a) Unité des étres vivants

Au sein d’'une méme espece, les individus possedent un ensemble de caractéres communs :
cellule, le méme nombre de chromosomes, la forme du crane, nombre de doigts...

b) ADN, génes et chromosomes
Les chromosomes sont les supports de I’information héréditaire. L’ information héréditaire
peut se définir comme les caractéres qui sont transmis par les parents lors de fécondation.
Les chromosomes sont constitués d’ADN.
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L’ADN contient toute l'information
génétique, appelée génome, permettant le
développement, le fonctionnement et la
reproduction des €tres vivants.
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https://fr.wikipedia.org/wiki/G%C3%A9nome
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L’homme posseéde 23 paires de chromosomes, soit 46 chromosomes. Les chromosomes sont
toujours ordonnés par paire. Chaque chromosome contient de nombreux genes. Un géne est
une portion d’ADN qui comporte 1’information génétique. (I"’homme possede 21000 génes).

Un géne est un morceau de chromosome, il est présent au méme emplacement sur les deux
chromosomes d’une paire. Il peut exister plusieurs versions d’un méme gene qui s’appelle des
alleles.
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Pour comprendre comment un caractére peut exister sous différentes formes, on prend
I’exemple du groupe sanguin car nous n’avons pas tous le méme. Il en existe donc différentes
versions.

Le gene impliqué dans le caractére « groupe sanguin » chez I’espéce humaine est présent sur
la paire de chromosomes n° 9. Il existe pour ce géne 3 alleles : I’alléle « A », I’allele « B » et
I’allele « O ».
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Tous les alléles ne s’expriment pas, examinons le caractere qui sera exprimé dans différentes
situations.

Lorsqu’un alléle ne s’exprime pas, on dit qu’il est récessif.

Si I’'un des deux chromosomes homologues porte 1’all¢le A et I’autre I’allele O, le groupe
sanguin exprimé sera A : ’alléle A est dominant par rapport a 1’alléle O, qui est récessif. De
méme, 1’all¢le B est dominant par rapport a 1’allele O.

Si I’'un des deux chromosomes homologues porte 1’all¢le A et 1’autre ’alléle B, le groupe
sanguin exprimé sera AB : les alléles A et B sont tous deux dominants (ils sont co-dominants)
par rapport a 1’allele O, qui est récessif.

Pour qu’une personne soit du groupe O, il faut que les deux all¢les soient O, c’est-a-dire que
le pére et la mére soient du groupe O.

¢) Le caryotype
Le caryotype est une sorte de photographie des chromosomes, 1I’ensemble des chromosomes
d’une cellule constitue son caryotype.
Exemple de caryotype

Caryotypes de la femme et de I'homme
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d) Stabilité du génome
La mitose est un mode général de division de la cellule. Elle est caractérisée par la duplication
de tous les éléments de la cellule et leur répartition égale dans les deux cellules filles. La
mitose est une reproduction cyclique et non sexuée qui s’effectue par une division cellulaire
au sein d’un organisme pour qu’il se développe. Elle est I’une des étapes les plus importantes
du cycle de reproduction cellulaire.
La mitose ou division cellulaire permet le maintien du nombre de chromosomes et de la
qualité de I’information héréditaire chez un individu.

I1. Diversité des génotypes

a) Définition
L’ensemble des all¢les d’un individu constitue son génotype.
Le génotype fait référence a la composition génétique d’une cellule. Pour chaque caractére
individuel (comme la couleur des cheveux ou des yeux), une cellule contient des instructions
sur deux alleles, qui sont des formes alternatives du gene obtenu de la mere et du pére.

b) La méiose
La méiose permet une double division cellulaire des cellules germinales a partir de
chromosomes simples brins La chromatide sélectionnée au hasard permettant la réplication
peut exprimer un gene sous forme dominante ou sous forme récessive.
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¢) La fécondation
Les 46 chromosomes de la cellule ceuf proviennent de 23 chromosomes du pére et 23
chromosomes de la mére, ce qui engendre une composition liée hasard pour le caryotype du
futur enfant.
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I11. Diversité des phénotypes

a) Définition
L’expression du génotype entraine la mise en place des différents caractéres chez un individu :
il s’agit de son phénotype. En reformulant plus simplement on peut dire que le phénotype
désigne l'expression visible des génes. Il est, en d'autres termes, 1I'ensemble des caractéres
observables d'une personne, a une échelle macroscopique (ses yeux bruns, ses poils
blonds, etc), ou cellulaire (phénotype sanguin).

b) Caractéres héréditaires
Comme indiqué précédemment, on peut définir les caractéres héréditaires comme le ou les
caracteres transmis de génération en génération.
Exemple : la couleur des yeux, la forme du nez, le groupe sanguin et les maladies génétiques

¢) Caractéres non héréditaires
Caractere apparu au cours de la vie a cause de I’environnement et non transmissible de
génération en génération exemple : cicatrice, courbure, invalidité.

IV.Les maladies génétiques
Une maladie génétique est une maladie due a une ou plusieurs anomalies sur un ou plusieurs
chromosomes qui entrainent un défaut de fonctionnement de certaines cellules
de l'organisme. Les maladies génétiques sont héréditaires. Elles sont dominantes ou
récessives, selon que 1'all¢le responsable de la maladie est dominant ou récessif.

Exemples de maladies génétiques :
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V. Bases de ’analyse génétique

a) Echiquier ou tableau de croisement
La grille de Punnett ou tableau de croisement permet de prédire le patrimoine génétique

résultant d'un croisement entre parents.

Imaginons un géne codant pour la couleur de
la ca.r'apoce duninsecte. 1| existe deux
versions, 2 alléles : « R » (pour la couleur
rouge) et 'alléle « b » (pour la couleur bleue).

QUEST-CE QU'UN TABLEAU Paire de chromosome du pére

DE CROISEMENT ?
R b

La rencontre des chromosomes (et donc des
alléles qu'ils portent) lors de la fécondation

mm Alléle « R » (dominant)

= Allle «b» (récessif *
( ) .s. § est due au hasard |
R R b =
b o
x g 2 Ainsi, il y a dans cet exemple:
Allle provenant “1 chance sur4 que le petit hrite de deux
de-lamire alléles « R », 1| sera alors « Rouge »,
e R R R R b - 1 chance sur 4 que le petit hérite de deyx
alléles « b». II serq alors « bleys.
{ N
R b = phénotype = phénotype h2 chances sur 4 (donc 1 sur 2) que le petit
. i i & °, kY
Paire de chromosome \/ [ «rouger ) «rouge » : e"'fe'd unalléle « R» et d'unalléle « b ». 7|
de la mére ,,m.a Ors «rouge» car cet alléle est
SQ Qﬁ gn b Q Q'b" dominant sur le bley,
Iy a donc 3 cha
p ~ nces sur 4 que |, it soi
= phénotype = phénotype rouge ! Fieleperivaay
o «rouge » « bleu»
\

Un tableau de croisement est un tableau permettant de visualiser les dif férentes combinaisons possibles lors de la rencontre de I'un ou l'autre des
chromosomes d'une paire (et donc des versions du géne associé) de la mére et du pére. Chaque chromosome d'une méme paire porte les mémes génes

mais pas forcément la méme version ! Ces dif férentes versions, appelées alléles, forme des combinaisons qui, en fonction de la dominance oude la
récessivité de ces derniers, permettent I'expression du caractére codé par le géne !

b) L’arbre généalogique
L’arbre généalogique indique la répartition d'un ou plusieurs phénotypes au sein d'une famille

L'arbre généalogique indique la répartition de plusieurs phénotypes en génétique ; il permet
de déterminer le mode de transmission des alleles impliqués :

caractere dominant ou récessif des alleles
localisation des all¢les : autosomes / gonosomes
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Exercice 1

1) Donne les définitions de :

o Cellule
o ADN

o Gene

o Alléle

o Caryotype
2) Faire un dessin légendé d’un chromosome

Exercice 2
Ftude de caryotypes :

KX
X XX

XY %

13

K X

19 20 21

DEVOIR 1

1) Combien y a-t-il de chromosomes dans ce
caryotype ?

2) Pourquoi dit-on 2n chromosomes ?

3) Quelle est la valeur de n pour ce
caryotype ?

4) A quelle espéce ce caryotype
correspond-il ? Justifier.

5) Quel est le sexe de I’individu ? Justifier.

6) Quelle est la particularité de ce

caryotype ?
7) Qu’appelle-t-on trisomie 21 ?



Exercice 3

Quelle que soit la couleur de notre peau,
nous possédons tous des mélanocytes. Ces
cellules spécialisées produisent de la
mélanine (pigment naturel) sous controle de
nos genes. Suivant sa concentration, ce
pigment fonce plus ou moins notre
épiderme. On connait aujourd'hui 5 génes
différents qui influencent la production de
mélanine, sa concentration et sa répartition
dans la peau. Pour chacun de ces génes, il
existe des alléles différents. Parallélement,
la quantité de l'intensité des rayons solaires
influent sur notre corps qui, pour se
protéger, produit plus ou moins de mélanine
: c'est le phénomene de bronzage. Certains
humains sont albinos : ils présentent une
peau totalement dépourvue de mélanine et
sont incapables de bronzer. IIs possedent des
alleles différents pour un des génes qui
contrdlent la production de la mélanine.

Deux sceurs dont une est atteinte d'albinisme
(a droite)

1) Expliquer de quoi dépend la couleur de la peau d'un étre humain et pourquoi un

individu albinos ne peut pas bronzer.

2) Les chromosomes de la paire n°11 portent les all¢les du gene responsable de la
production de mélanine. L'allele normal est noté « A » et I'allele conduisant a
I'albinisme est noté « a ». L'alléle A domine 'alléle a. Ecrire les couples d'alléles
probables pour les deux sceurs et justifier les réponses.

3) Expliquer comment deux parents qui ne sont pas albinos peuvent avoir un enfant

albinos.

4) Les parents d'une petite fille albinos souhaitent avoir un nouvel enfant et se demandent
quel est le risque que ce nouvel enfant soit albinos. Apres avoir reproduis et complété
le tableau suivant, montrer que ce risque est de Ya.
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