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SV-F-4 La diversification des génomes
Introduction

4.1. Diversité des mutations et diversification des génomes
a. Différentes mutations possibles.
- Des erreurs de réplication non réparées : un exemple.
- Mutations spontanées
- Des lésions de I'ADN provoquées par les ultras violets : exemple des diméres de thymine.
- Bilan
b. Les mutations chromosomiques
- Rappel caryotype
- Modification du nombre de chromosome
Aneuploidie (trisomie, monosomie)
Polyploidie (lien avec SV-K-1)
- Modification de la structure des chromosomes
Délétions, inversions, duplication, translocation
c. Les mutations source de diversité allélique et génique.
- Notion de mutation silencieuse
- Mutation et diversité allélique

4.2. Brassage génétique et diversification des génomes.
a. Contribution de la reproduction sexuée au brassage génétique.
Méiose et diversité des combinaisons alléliques.
Brassage intra chromosomique
Brassage inter chromosomique
Fécondation et nouvelles combinaisons alléliques diploides.
b. Autogamie, allogamie et conséquences génétiques.
Autogamie et diminution de la fréquence des hétérozygotes
Hétérogamie et limitation de ’homozygotie
- Séparation des sexes
- Auto-incompatibilités gamétophytique et sporophytique

c. Les transferts horizontaux : une autre source de diversité.
Transferts de génes chez les procaryotes

Transferts de génes chez les eucaryotes

Conclusion

Quelques mots clés : génome, réplication, mutation, correction des erreurs par 'ADN polymérase, caryotype,
mutation ponctuelle, tautomérisation d’'une base, dimere de thymine, dépurination, désamination, aneuploidie,
polyploidie, délétions, inversions, duplication, translocation, mutation silencieuse, fréquence génotypique, fréquence
allélique, famille multigénique, méiose, mitose, chromosomes homologues, bivalent, crossing-over, chiasma,
homogamie, hétérogamie, homozygote, hétérozygote, gonochorisme, dioécie (dioique), monoécie (monoique), auto-

incompatibilité gamétophytique,

Quelques exemples de sujet : Les mutations ; La variabilité du génome ; La variabilité des génomes ; La diversification
des génomes ; Stabilité et variabilité de I'information génétique ; Sexualité et brassage génétique ; Les brassages
génétiques chez les eucaryotes; Le brassage chromosomique chez les eucaryotes ; Stabilité et variabilité du
patrimoine génétique au cours de la méiose ; comparaison mitose méiose ; Les conséquences génétiques de la

méiose ; homozygotie, hétérozygotie ; La notion de transfert horizontale....
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SV-F-4 La diversification des génomes (BCPST 2)

SV-F-4-1 Diversité des mutations et diversification des génomes

La séquence des génomes est modifiée de maniére
aléatoire :
- par des erreurs de réplication non réparées

- Relier les mutations de la séquence nucléotidique a
leurs conséquences phénotypiques.

- par des Iésions de I'ADN non réparées dont la
fréquence est augmentée par des agents mutagenes.
Certaines mutations modifient la structure des
chromosomes (délétions, inversions, duplication,
translocation) ou affectent leur nombre (polyploidie,
aneuploidie).

Les mutations géniques et chromosomiques peuvent
étre la source de nouveaux génes et alléles.

- Analyser un caryotype et repérer les anomalies
chromosomiques.

Précisions et limites :

Un seul exemple de Iésion de I'ADN est traité (désamination, dépurination ou dimeres de thymine).

Les mécanismes de réparation sont hors-programme.

SV-F-4-2 Brassage génétique et diversification des génomes

La sexualité modifie les génomes en brassant les alléles.
Chez les Eucaryotes, la méiose contribue a la
diversification des génomes.

En unissant des génomes haploides, la fécondation crée
de nouvelles combinaisons alléliques diploides.

Les mécanismes favorisant I'allogamie augmentent la
diversité des combinaisons alléliques.

- Relier les principaux événements cytogénétiques de la
méiose avec leurs conséquences sur le brassage
allélique.
- Argumenter les processus de brassage génétique en
s’appuyant sur le principe de quelques croisements
simples mais différant par deux couples d'alléles pris
chez les organismes diploides.
- Comparer les conséquences génétiques de |'autogamie
et de I'allogamie.
- A partir de I'étude de différents croisements (lien partie
« Reproduction ») :
 identifier les caractéres indépendants ou liés des
geénes;
e déterminer les caractéres récessif, dominant ou
codominant des alléles ;
* montrer la diversité génétique créée ;
o illustrer des pratiques de sélection agronomique sur
un exemple.

Précisions et limites :

Ni la nomenclature des différentes étapes de la prophase | de méiose ni les mécanismes moléculaires de la
recombinaison homologue de la méiose ne sont au programme.
Pour illustrer 'allogamie, un exemple de séparation des sexes dans I'espace et un exemple d’auto-incompatibilité

gameétophytigue sont traités.
Les calculs de distance génétique sont hors programme.

Les hybridations interspécifiques sont une autre source
de diversification des génomes

Chez les Bactéries (et dans une moindre mesure chez les
Eucaryotes), des modifications du génome sont
possibles par transferts horizontaux de matériel
génétique.

Les transferts horizontaux de génes sont utilisés en
génie génétique.

- Relier les modalités de transfert horizontal a leurs
applications biotechnologiques.

- Identifier un transfert horizontal (par comparaison
d’arbres phylogénétiques)

Précisions et limites :

On se limite a une seule modalité de transfert horizontal de génes chez les bactéries, sans aucun mécanisme

moléculaire.

Liens :

Diversification des génomes et sélection de Bovidé ou Fabacée (SV-A-1 et 2)

Structure de I’ADN (SV-D-2-3)
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Brin d'ADN normal antisens 37 TAC CAC GTA GAC TGA GGA CTC CTC TTC AGA 5°

Brin d'ADN normal sens 57 ATG GTG CAT CTG ACT CCT GAG GAG AAG TCT 3
8 1 2 3 4 5 [ 7 8 9
ARN messager normal 57 AUG GUG CAU CUG ACU CCU GAG GAG AAG UCU 3°
Met-Val-His-Leu-Thr-Pro-Glu-Glu-Lys-Ser-
Geéne HBB normal produisant de I'hémoglobine A
Brin d'ADN muté antisens 37 TAC CAC GTA GAC TGA GGA CAC CTC TTC AGA 5°
CEETEE FEE TEE FEE P tee e e
Brin d'ADN muté sens 57 ATG GTG CAT CTG ACT CCT GTG GAG AAG TCT 3
<] 1 2 3 4 5 6 7 8 9
ARN messager muté 57 AUG GUG CAU CUG ACU CCU GUG GAG AAG UCU 3°

Met-Val-His-Leu-Thr-Pro-Val-Glu-Lys-Ser-

Géne HBB muté produisant de I'hémoglobine S

Complément 1 : un exemple de mutation ponctuelle. Source : https://fr.wikipedia.org/wiki/Dr%C3%A9panocytose
Encart 1.2

Chromosome normal Remaniement chromosomique

La fécondité et les anomalies du caryotype chez I'homme.
Centromere
médian
(chromosome
métacentrique

De nombreuses études démographiques (dont celles de H. Léridon & I'INED)
. ont permis de conclure que prés des deux tiers des conceptus sont éliminés
Délétion de a avant la nidification, puis 15 % entre la nidification et la 12¢ semaine.

Les études cytogénétiques des produits de fausses couches spontanées (dont
celles de A. Boué, a I'INSERM) ont clairement établi qu’il sagit d’une sélec-
Chromosome 3 tion éliminant des feetus porteurs de mutations chromosomiques ou génomi-

5.2 \i E Centromére ques. En effet, ces mutations qui touchent seulement 5 nouveaux-nés sur

o | ond terminal 1000 représentent la moitié des cas dans les avortements spontanés. Cet
nversionde:a (chrom059me ensemble de données conduit au schéma suivant sur la base des 850 000 nais-
Chromosome 15 acrocentrique) sances annuelles en France :
ﬁ:ﬁ’ Duplication de a ]—_—E’E I 3000 000 conceptions |
Chromosome 18 l \
Translocation réciproque I 1000 000 nidifications | 2000000 pertes sans niification
(échange a x b entre
les ch romosomes) \
a b 150 000 avortements spontanés dont
environ 75 000 anomalies du caryotype :
Chromosomes - % 30000 risomies
7 10 850 000 naissances dont \ 3 :; & :2;’):0%'{:;“’
(TR W S 200 m.mdm du CarvorDe - -4 500 tétraploidies
63 Translocation Robertsonienne ~1.200 trisomies (dontt 1000 T21) ~ 5,000 autres aberrations, notamment
(fusion des 2 chromosomes :;59:‘0’:":3:‘(‘:“'?;“‘:“'&?"""* deXouY de structure
acrocentriques en un chromosome équilibrées o
Chromosomes sub-métacentrique) - 750 fusions centriques équilibrées \
14 21 1 ~21 - 100 inversions
4q q ~ 500 remaniements de structure, 17 000 morts périnatales
non équilibré toutes causes confondues

Figure 1.2 Quelques exemples de remaniements
chromosomiques observés chez I’homme.

Complément 2 (extrait de J.L. Serre, génétique des populations. Dunod).
A gauche : quelques exemples de mutations chromosomiques.

A droite : mutations et fausses-couches dans I'espéce humaine

LE CODE GEMNETIQUE

ARN messager
Codon : deuxigme base azotée

) C A G

Phe Ser Tyr Cys u

u Phe Ser Tyr Cys c

Lew Ser sTOP | STOP A

Leu Ser STOP TR <}

L P His A u
& eu w i g 'E
i - Leu Pro His Arg C ]
- -
Bi Leu Pra Gin g A Bl
S Leu Pra Gin 4rg G by
] E
EE Ie Thr dsn Ser ] E5
Et EE
<t Ie Thr sz Ser [ I-
| oA - =
4 I Thr Lys 4rg A 5
o Met The Lys 4y G 5]

Val fla fap Gly u

s Vol 2ln dsp Gly [

Val fla Glu Gly s

Val 2l Glu Gly G

Complément 3 : code génétique (source : Wikipédia). Rappel : le code génétique n’est pas a mémoriser mais il faut
savoir le commenter
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Profil 1 Profil 2 Profil 3

L’analyse de deux populations de Bourgogne, I’'une située prés d’une cave, I’autre
dans un champ a donné les résultats suivants :

Profil1 | Profilz | Profil3
Population Cave 140 200 60
Population Champ 60 140 200

Complément 4 : un exemple de calcul de fréquence allélique. Extrait de J.L. Serre, génétique des populations.
Dunod.

PREMIER DEUXIEME
CROISEMENT CROISEMENT
Drosophiles de X
lignées pures
(homozygotes)

Co;;;;v is Corps black
Ailes normales Alles vestiglales

)
A\ 7
Corps gris Corps gris Corps black Corps black Corps ¢ris
Atles normales Alles normales Ailes vestigiales Atles normales  Alles vestigiales

100 % 1327 1351 270 275

Complément 5 : un exemple de suivi de caractéres chez des drosophiles (extrait d’un sujet de Bac)

800 S, pollen S, S, style 800 S, pollen S, S, style
600 600
400 400
200 200
0 & N 0
0 20 40 60 0 20 40

Complément 6 : nombre de tube pollinique (en ordonnée) en fonction de la distance en mm au stigmate (en

abscisse) dapres Lusch et Clarke. 1997. Observation of pollen tube growth.
(a) 55> 5:5; 5,5,

(. é, fs/g s:%%% Pollen
Stigma
/ \\ /
H‘al {,/u |‘*\.I“. f/ |
| '|[|| 'IIII | | |||| i | ———— Style
| J U | | | |
| Pallen tube

133 5354

Figu;é 1: principe de l'incompatibilité gamétophytique (modéle Tabac). Source : Hiscock, 2002, genome biology.
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es

SLF/SFB S-RNase
S-locus
d &
“Self-pollen” “Cross-pollen”
l 1
\ % __- RNA| | > S }
RNA v\ |
degradation ) K
\.\ ﬁ s /5 S-RNase , 'S-RNase
l
SLF SCF \  SLF Protein
complex \ o degradatlon
Cessation of tip growth \\/ /
Style

Complément 7 (rappel : hors programme) : un modéle moléculaire. Source : Source : Hiscock, 2002, genome biology

(c) Transduction

Un virus s’attache a une | ...injecte {. ..et se répligue, en | Le virus infecte une }__] ...ety injecte" Des crossing- over prodﬂgent
cellule bactérienne, ... son ADN,. '_! encap5|dant parfois autre bactérie,... . |del'ADN ! dans la bactérie un chromosome |
"""""" /" |de|'ADN bactérien. = bactérnen réceptrice. .. recombmant !
La bactérie lyse. i— —
: P o »a,“%: / ‘,.o’ '!A\»&E\
{ { \ { y \
] ] % 5 ]
| { i . !
J { % J \ J
T % % % g
T e
Figure 2 : un exemple de transfert horizontal : la transduction virale. Dans Plerce L'essentlel de Ia genethue De
Boeck.

Nom : HGT-Detection

Méthode : utilisation du principe de réconciliation par des déplacements de sous-
arbres (mouvements SPR) afin de transformer 'arbre d’espéece en I'arbre de géne.

Rhodobacter ——=========- Rhodobacter
Xanthobacter ===========. Xanthobacter
Nifrobacter ===—=eeeoe. Nitrobacter
N Thiobacillus fel~ . _ 2 __—= Chromatium L -
ChromatiumL ==~ o T ~Thiobacillus fel
Hydrogenovibrio L2 ——=——~- Hydrogenovibrio L2

Arbre d’espéces Arbre de géne (e.g., rbcl)

Données en entrée :
- arbre phylogénétique d’espéces
- arbre phylogénétique du géne étudié (pour le méme ensemble d’espéces)

Données en sortie: nombre minimal de déplacements de sous-arbres dans I'arbre d’espéces permettant de
le transformer en I'arbre de géne (=> scénario de réconciliation)

Figure 3 en lien avec SV-K-2 : détection de transferts horizontaux par comparaison d’arbres.



