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le Cours de spécialité SVT Niveau Terminale

SEQUENCE 1

THEME 1: LA TERRE, LA VIE ET &
L'ORGANISATION DU VIVANT

PARTIE 1: GENETIQUE ET EVOLUTION

Chapitre 1: L’origine du génotype des individu

Sous-Chapitre |: La conservation de snomes : stabilité
génétique et évolution clonale

assurant des fonctions particuliéres. Dans soféycle de vie, une cellule est amenée a se
diviser par mitose dans plusieurs sj ns. La finalité de cette division est de permettre
aux cellules une reproduction ‘est-a-dire que les cellules filles doivent étre
identiques a la cellule mére résultantes de cette division sont également
gualifiées de clones. Cette pa aété étudiée en classe de 1°,

Dans certaines situatiens, les les filles peuvent étre différentes des cellules méres.
Cette différencé®' ique par des mutations non réparées qui peuvent survenir lors de
la réplication (I'A S | dupliqué et des erreurs de séquence apparaissent et sont
transmises lules filles). Les clones résultants peuvent alors conserver cette
mutation ttre aux clones suivants. C'est ce mécanisme qui initie la mise en
place d'ymican st-a-dire une prolifération anormale de cellules dans un organisme
viva

ous po s alors nous interroger sur les mécanismes permettant a une cellule de
C une stabilité génétique au cours de son évolution clonale et des applications
de ceémécanisme en santé humaine et en agronomie.

us verrons ici l'importance de la compréhension des mécanismes d'évolution clonale.
ans une premiére partie nous aborderons les relations entre génotype et phénotype
témoignant de I'évolution clonale, puis nous insisterons sur la distinction entre
mutations somatiques et mutations germinales et leurs conséquences sur I'organisme.
Enfin nous verrons en quoi I'évolution moléculaire contribue a l'acquisition d'une
diversité génétique des clones cellulaires.
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I) Du génotype au phénotype : I'évolution clonale

Rappels sur les cycles cellulaires

En classe de Premiére, nous avons vu les différents mécanismes a l'origine de |
reproduction conforme d'une cellule, la mitose. Il est donc indispensable de réviser e

bien connaitre ce mécanisme.

Le cycle cellulaire d'une cellule est divisé en deux grandes étapes :

Phase G1:
croissance, préparation
de la réplication

Stade GO:
hors cycle cellulaire

Le cycl

¢ I'interphase une étape longue qui occupe
G1,SetG2

e et une phase de division tréstap

Aucoursdel'interphase, le
(duplication des cheg@emosom
N

\

Chromosome

double
hélice
ADN

original

fourche de

réplication

@ Adenine
@=x Thymine
@ Cytosine
@ Guanine

nucleotides libres

ADN polymérase >/ brin d'ADN original

Phase G2:
croissance, préparation

de la mitose

~
2

Phase M :

division cellullaire

ellulaire

o de ce cycle et se compose des phases

itose.

Helicase

nouveau
brin d'ADN

Réplication de ’ADN :
action de quelques protéines enzymatiques
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En résumé

C'est au cours de cette phase que des erreurs peuvent survenir et étre a I'origine de
mutations.

La phase de division se décompose en 5 grandes phases successives: la prophase,
métaphase, I'anaphase, la télophase suivie d'une cytodiérése aboutissant a |'obte
de deux cellules distinctes présentant le méme patrimoine génétique que la cellule

Les cellules engagées dans ce processus se clonent selon un mode de m
asexuée appelé également reproduction clonale.

Cycle cellulaire et réplication semi-conservative

M

(mitose)
division cellulaire

anaphase
métaphase l,"
deux cellules filles _,«" (@
génétiquement ADN polymérase
identiques a la 2q v
cellule mére quantics ; \ /
d’ADN
g —_

uuuuu
A 1 chromosqme MM nucléotides de 'ADN
a 2 chromatides
\ Jeunine | cytosine
e nucléotide
Y libre lymé
p
4

1 [ sdénine
&

1 chromosome a 1 chromatide

telophase

Différents aspects de la mitose
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Quantité d'ADN

| ]
recopie des
chromosomes

o Temps
Mitose ou
division cellulaire

1
|
|
|
|
|
1
|
|
|
|
|
|
|
|
|
:
|
| 1
| 1
: i
Chromosomes ! doubles ! simples  simples
: i
| 1
| 1
| )
. 1 1
} : - l
: recoplie des :
: chromosomes
| ]
| ]
ensemble ! '
des chromosomes i 46 doubles
46 ' :
| ]
| ]
| ]
: ;
| ]
Cellules ! | 1 mére 1fille + 1fille
1 ]
| ]
| ]
| ]
: :
1 ]
A +
1 ]
' recopie des
1 chrom?some coupure
" i
1
1
1
:
Cellules : 1 * 1
(deux ; i
chrom es) | I i
T3 : ; i
| 1 1
1 1 1
| —
] 1 )
- T/v\‘
' chromosomes 1
5 ! ordonnés, 1 coupure
\ alignés

I)la Iplication ou division cellulaire
Ce mécanisme de division cellulaire se retrouve dans plusieurs situations.

Chez les bactéries, on parle de scissiparité

Prenons pour exemple une bactérie qui se retrouve dans un milieu favorable
(disponibilité en nutriments, température comprise entre 25 et 40 °C, teneur en CO>
d'environ 5 %). Dans ces conditions favorables, la scissiparité sera alors engagée et
assurera a cette bactérie la colonisation du milieu grace a ses clones.

SVT - Premiére Partie - Page 17



3l D coursde spécialité SVT Niveau Terminale

o —
a aisrtance

La scissiparité

Cellule-meére

Paroi

Elongation de la cellule et
dédoublement du chromosome

Chromosomes

L'unique chromosome (circulaire)
s'attache a la membrane
bactérienne et se réplique (se
double), puis, la bactérie s'allonge
et se divise en deux.

Membrane
plasmique

Celles-cisont des « clones » :
des bactéries génétiquement
identiques a la bactérie mére

pose sur le choix d'un milieu de culture adapté
(généralement composé d! 'une source d'énergie: le plus souvent le
glucose; et d'une source d.azet
heures aboutit a J]a form ﬂ
bactériennes.

2

Chaque colonie maeroscepiquement repérable, résulte de la division par scissiparité (et
non par mito éries initialement présentes dans le milieu.
B) es aryotes, on parle de mitose

mmagé (Iésion) ou dont les cellules vieillissent et meurent, pourra se
velergrace alamitose. Les cellules engagées vont alors se multiplier et s'organiser
race alamise en place d'unréseau de soutien : la matrice extra cellulaire (MEC).
égénération cellulaire.
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Dommages tissulaires ou
stimuli dé

Phé scrétoi Recr des cellul Elimination des cellules

Régénération tissulaire

associé  la sénescence immunitaires sénescentes

Q Cellule fonctionnelle
@ Cellule sénescente 1.A
@ Macrophage 2. Inflammation chronique
@; Lymphocyte T CD4* 3. Fibrose
- Fibroblastes
®es  Cytokines, chimiokines,
\' ° métalloprotéases / Perte d’homéostasie
tissulaire ki

La MEC (Matrice Extracellulaire) est un réseau de m ules, (collagéne, protéines
fibreuses notamment) extracellulaires facilitant les4iai
cellules. Elle fournit un support structurel pour,

intercellulaire.

et joue le réle de ciment

Une relation complexe entre le génotype efle ph pe assure |'évolution clona le des
cellules dans un organisme vivant.

I1l) Relation entre 8¢ pe et phénotype dans [|'évolution
clonale

L’évolution clonale biolo olutionniste, la théorie de I'évolution clonale situe au
niveau cellulairéia cité d'adaptation d'un étre vivant. Dans cette approche, le géne
s

constitue l'unité ‘évolution des organismes selon deux raisonnements :

tations aléatoires lors de la division cellulaire conduisent a la
s clones différentes des cellules parentales que I'on retrouve dans
isme étudié;

- |'existencefde
producti

les sde '
- dés pr

squ'une mutation donne un avantage aux individus porteurs elle sera
sélectionnée dans la population.

s adaptatifs sont a I'origine de processus de sélections clonales.

relations entre génotype et phénotype régissent le monde vivant.

o Le génotype se définit comme I'ensemble de I'information génétique contenue dans un
organisme, c'est-a-dire I'ensemble des alléles de tous les génes.

e Le phénotype se définit comme I'ensemble des caractéres observables d'un organisme.
Il s'observe a trois niveaux : macroscopique, cellulaire et moléculaire.
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Lorsqu'une cellule se divise, pendant l'interphase des points de contréle, gouvernés par
I'expression de génes, assurent la poursuite ou non du cycle. C'est notamment le cas du
géne p53 qui code pour la protéine p53. Cette protéine assure le contrdle de l'intégrité
cellulaire (lésion de I'ADN, anomalie du cycle cellulaire, perturbation du métabolisme
cellulaire).

En cas de détection d'une anomalie, p53 active des processus de réparationde I'A
la destruction de cette cellule par apoptose.

Lésions de I'ADN,
Anomalie du cycle cellulaire,

Perturbation du métabolisme cellulaire 9

man2 ps3 | — | ps3,
e >~

Arrét de la division cellulaire

* Apoptose
Réparation de I'ADN *
Résolution des anomalies Elimination de la cellule
endommagée
Reprise de la division

\/

STABILITE CELLULAIRE ET GENETIQUE

éne régulateur de division (géne p53) assure le contréle du
engage des réponses adaptées en cas de détection
ou apoptose.

Ainsi, I'expressio
phénotype molé

La compkéhen es mécanismes d'expansion clonale permet une application dans
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IV) Application dans plusieurs domaines (agronomie et
biotechnologie)

A) La multiplication végétative en agronomie

(Cette notion sera revue en séquence 11)

En agronomie, un clone est défini comme une descendance végétative con a une
souche sélectionnée pour son identité indiscutable, ses caractéristiques

et son état sanitaire. Il existe plusieurs techniques agricoles permett ion de
ces dits clones : le marcottage, le bouturage, et le greffage.
Ces techniques sont utilisées depuis trés longtemps par I'Homme afinde s onner le

matériel végétal le plus adapté a ses besoins. 6

1) Une forme de reproduction conforme g

La reproduction sexuée n’est pas la seule facon pardaqu les végétaux peuvent se
multiplier : par le processus de multiplication végétative, c'est’a dire la production d’un
végétal nouveau a partir d’'un simple frag étal (morceaux de tiges,
bourgeons...), on peut arriver a obtenir des plétes qui possédent le méme
programme génétique que les fragments gdii leur, onné naissance. Les produits de
la multiplication végétative sont donc des c@pies ¢conformes du végétal " parent " : onles

appelle des clones.
P N

multiplication

prélévement d'un explant - @ _
/’f‘ 8 repiquage

=
=1 ] \Z® & 3
w r.—.l:- \%
\" e ~___%\
W | & W
< -4

Le xnage des végétaux, aisé a pratiquer et d'ailleurs réalisé depuis longtemps par
I'h e, est en effet beaucoup plus simple a réaliser que le clonage animal. En effet, les

ules d'un végétal sont souvent totipotentes (potens : pouvoir, toti- : tout) : elles ont
a possibilité de revenir a un état embryonnaire, et de se redifférencier en toute cellule
spécialisée qui serait nécessaire pour former une nouvelle plante.
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2) La multiplication végétative in vitro

Il existe plusieurs techniques de multiplication végétative in vitro, c’est a dire de culture
en éprouvette dans des conditions soigneusement controélées :

- le microbouturage: c’est la fragmentation d’'une plante qui donne naissance, par
suite, a de nouveaux plants qui peuvent eux-mémes étre fragmentés. Les plants pro
sont ainsi tous des clones. Ceci est effectué en laboratoire, en prenant le soin d’
toute contamination microbienne, avec répétition de fragmentations successives
environ tous les mois.

- la culture de méristéme : le méristéme est un minuscule massif celluldire quegdon peut
trouver a la pointe d’'une racine ou d’'un bourgeon, formé de petit lestqui se
divisent activement pendant la mitose. On préléve I'apex (partie centrale rgeon)

gue I'on place dans un premier milieu de culture, ou se développ
informe : le cal. Puis on modifie la composition du milieu pé
prolifére un jeune plant, a partir de ce cal donnant naissanc

plant. L’avantage est que les cellules de méristéme sont j
un plant malade, ce qui permet d’obtenir une population

ne masse cellulaire
iggement pour que
ntes parties du
ne virus méme chez
lantes saines.

- avec un fragment végétal encore plus infime iver au méme résultat,
notamment avec la culture de protoplastes. On cellule banale, on lui enléve
sa paroi cellulosique, elle devient alors un protopla li peut se développer invitro, en
se divisant et en formant un cal. Ce cal, d
s’organise et produit une plante a partir d’'ufe simple cellule, méme si celle-ci était adulte
et donc " spécialisée " (totipotence de la cellule'vegétale).

3) Avantages de la culturéinWtr

Ils sont nombreux :

- technique applic aun nombre de plantes: aprés avoir été appliquée aux
plantes horticol® ut, cette méthode est désormais couramment utilisée pour les
arbres fruitiers, les@gbr restiers, la vigne, les rosiers...

- obtention d'un d hombre de plantes : avec un bourgeon de rosier par exemple, on
peut pr re 200 000 et 400 000 descendants en une année, ce qui doit étre

méthodes " classiques " (ici le greffage), donnant une quarantaine de pieds

omiques : colt d’entretien des pieds méres moins important, rapidité des

tention de plantes saines: on a pu sauver des variétés affectées par des maladies
race ala multiplication végétative appliquée aux méristemes, comme danslecasdela™
Belle de Fontenay ", une variété de pomme de terre qui semblait vouée a disparaitre.

- faible encombrement des cultures
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- obtention de plantes identiques, présentant des caractéres sélectionnés: les
techniques vues ici permettent aussi d ‘envisager la production de nouvelles espéces par
fusion des protoplastes par exemple.

- controle facile des facteurs du milieu

- souplesse de la production vis a vis de la demande

Racine pivotante

de la Carotte
f Coupe transversale
J;\j de 1a racine Développement
d'un embryon
somatique (S
& partir des
s, Fragments cellules libres
¢ deZmg ; cultivées Y
l Division des -
cellules libres ‘\Qf‘l
= en suspension
0 R —f—
Q& 74 Biis
Culture des ? rl
fragments \l/
en milieu nutstif Culture en gélose de la
plantule et transplantation
dans le sol

4) un exemple de sélect e variété clonale

Le processus de sélection c
succession de travaux d'hyb
avantageuses.

& 3

epose sur une procédure longue et rigoureuse et une
entre variétés aux caractéristiques agronomiques

Ce procédé est tresyutiliséen France dans la culture des vignes. Dans les années 1950,

les vignobles i ent ravagés par une virose a nématodes (infection virale dont le
vecteur es v,

(<;\~
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Document : La maladie du court-noué

La crise du Phylloxera a partir de 1863 a fortement touché les vignobles européens et
entrainé l'arrachage de nombreuses vignes mortes qu'il a fallu renouveler. L'énorme
brassage de matériel végétal, sans aucune sélection des bois utilisés, a conduit a une
large propagation du court noué dans tous les vignobles du monde ou il est maintenant
largement implanté. Ajoutons que le matériel américain utilisé pour contréler le
Phylloxéra, appartenant au genre Vitis et des hybrides, ne présentaient aucune
résistance aux népovirus européens, en particulier au GFLV.

Structure cristalline du virus GFLV, un nepovirus responsable de la maladie du court-
noue.

C'est une maladie virale mortelle touchant les ceps de vigne dont les deux principaux
virus responsables sont le GFLV (pour Grapevine Fan Leaf Virus en anglais, « virus des
feuilles en palmettes de la vigne » en francais) et I'ArMV (pour Arabis Mosaic Virus en
anglais, « virus de la mosaique de I'arabette » en francais). Ces deux virus sont transmis
ala plante par des nématodes de |'ordre des némathelminthes : Xiphinema index pour le
premier et Xiphinema diversicaudatum (en) pour le second.

En 2010, des recherches de I'INRA visant a combattre le court-noué via des porte-
greffes modifiés génétiquement ont fait I'objet d'arrachage de pieds de vigne par des
faucheurs d'OGM, faisant perdre ainsi des années de recherches.

Afin d'enrayer la propagation catastrophique de cette maladie, la sélection de clones
résistants a cette infection a été réalisée. Ainsi, par un processus long et rigoureux, des
hybridations entre variétés présentant des caractéristiques agronomiques
intéressantes ont été réalisées. Le clone obtenu présente une résistance a cette
infection tout en conservant les qualités gustatives de la vigne.
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Ainsi, I'évolution clonale est un mécanisme essentiel qui assure une conservation des
propriétés structurales et fonctionnelles d'une cellule. Elle se base sur une fidélité lors
de la réplication de I'ADN afin d'obtenir une descendance rigoureusement identique.
Cependant, des mutations peuvent survenir lors de cette étape avec des conséquences
plus ou moins graves pour l'organisme.

B) La multiplication végétative en biotechnologies

1) L'immunité spécifique

Nous avons vu en classe de Premiére, I'importance de la mise en plac muni
adaptative en réponse a une infection par un micro-organisme. Cette r nécessite
I'intervention de cellules spécialisées : les lymphocytes dont le réle est de recannaitre
spécifiquement le variant de I'agent infectieux et d'engager des processus imiques
de neutralisation et de destruction de cet agent.

Les sous-populations de lymphocytes engagées principalement dans ce mécanisme sont
les LT4,LT8 et LB.

La reconnaissance de I'agent infectieux par un clone lymphocytaire engage ce dernier a
se diviser par mitoses successives, on parle alors d'expansion clonale.
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L'importance de cette expansion, permet au clone concerné d'étre présent en grande
guantité, tout en conservant la reconnaissance spécifique de |'agent infectieux.

Prenons pour exemple, un clone lymphocytaire qui reconnait I'antigéne d'un virus
grippal. Au bout de 20 divisions, la quantité de lymphocytes disponibles est de I'ordre d
220 50it 1048 576.

Ces lymphocytes seront alors mobilisés pour initier les processus de neutralisation'et de
destruction de I'agent infectieux.

2) La production d’anticorps monoclonaux

En laboratoire, il est possible de fusionner une cellule cancéreuse avec phacyte B.
En effet, in vitro, un lymphocyte B (LB) ne se multiplie pas et une cellule caneé eades
capacités de division infinie.

Cette fusion aboutit a I'échange de matériel génétique et la ond'un hybridome.
Cette cellule hybride conserve les deux propriétés des céllules es c'est-a-dire la
I

e
production d'anticorps et la multiplication clonale da% de culture approprié.

Immunisation Cellules tumorales

Formation O

d'anticorps p P—
A® /
Hybridation @ =’@_

culture
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Antigénes avec
des épitopes
multiples

Immunisation

P Rate

l

'

Lymphocytes B

2

| Fusion cellulaire |
|

Niveau Terminale

Souris avec myélome

Culture des cellules
de myélome

Cellules
myélomateuses

| [
Cellules a
fusionnées
| [ | |
Sélection Mort des Mort des
des cellules @ Expansion clonale @ cellules
clones spléniques m des cellules m myélomateuses
hybrides fusionnées hybrides fusionnées
Sélection 4 };r < *(.{ )‘
des clones
produisant 7:(
I’anticorps
recherché |
Amplification des
clones
sélectionnés
Injection intrapéritonéale N\
des cellules clonales Y4
Y, Production
d’anticorps
in vitro
V=< ,4A

Récolte des anticorps
dans le liquide d’ascite

W
chnique permet
prédéterminée.

la fabrication d'anticorps monoclonaux spécificité

euraminidase virale est une enzyme présente dans I'enveloppe des virus de la grippe
et qui permet aux virions de se détacher de la cellule hote. Les neuraminidases sont des
enzymes qui clivent les résidus d'acide sialique des glycoprotéines et sont
indispensables a la réplication virale.
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Niels K Jerne Georges JF Kéhler César Milstein

In 1984, the Nobel Prize in Physiology
and Medicine was awarded jointly to
Niels K. Jerne, Georges J.F. Kdhler
and César Milstein

“for theories conceming the
specificity in development and
control of the immune system and
the discovery of the principle for
production of monoclonal

antibodies".
antibody production R w
hybridomas cloned
e
Monoclonal Antibody Production
- . 4

L'antigéne inoculé a la souris est injecté cauplé avec une protéine porteuse le rendant
immunogeéne, c'est-a-dire capable d'une rép mmunitaire.

Il en résulte une réponse adapt I'organisme a l'origine de la formation de LB
producteurs d'anticorps anti=n inidase. Ces LB, qui n'ont pas la capacité de se
cellules tumorales : les hybridomes résultants
possédent la capacité de se e indéfiniment et de produire des anticorps dirigés

contre la neuramin €.

L g

V) Les é ts génétiques au sein des clones: mutations

at% germinales
u

ions somatiques et mutations germinales

s mutations somatiques

s la majorité des cas, une cellule comportant une mutation meurt par le mécanisme
apoptose. Il s'agit d'une mort cellulaire programmeée pour les cellules non-viables.

Cette cellule sera alors facilement remplacée par la division d'une cellule saine.
Néanmoins, si la cellule mutée reste vivante, elle sera a I'origine d'un clone cellulaire qui
colonisera son milieu par divisions successives.

La population cellulaire résultante portera la méme mutation.
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Enfonction du stade de développement ol une mutation se manifeste, les conséquences
sur l'organisme seront plus ou moins graves. Elle pourra alors concerner un nombre
restreint de cellules ou bien un organe tout entier.

Dans beaucoup de tissus et du fait d'une MEC (matrice extracellulaire) abondante, le
cellules ont tendance a rester proches les unes des autres. Le clone cellulaire
s'installera alors dans le tissu sain et constituera une zone anormale qui pourra évgluer
dans certains cas en tumeur bénigne ou maligne.

Modele des cellules souches cancéreuses >

[

Epithélium ——

Cellule souche
(progéniteur ou
1 cellule différenciée)

Clone malin

Cellule
métastatique

Modele d'évolution clonale
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Tumeur bénigne

Une tumeur bénigne désigne un amas de cellules cancéreuses n'ayant pas de
conséquences sur la santé (exemple : verrue).

Tumeur maligne :

Une tumeur maligne est une prolifération anarchique de cellules mutées a l'origin
cancer et pouvant conduire a des métastases.

En fonction du tissu touché par la mutation, le devenir de cette derniére
distingue deux principales mutations qui dépendent des cellules atteint
somatiques et les mutations constitutionnelles.

Les mutations somatiques ou mutations acquises concernent les cellules n
Elles peuvent conduire a un clone cellulaire porteur de cette mutatien ne touchant qu'un
seul ou quelques tissus. Ces mutations ne sont pas transmises a ndance.

Les mutations constitutionnelles: ces mutations survielinent des premiéres
divisions du zygote et sont donc présentes dans tou lesycellules somatiques de
I'individu ainsi que dans ses cellules germinales.

2) Le cancer : une évolution clonale résu mutations somatiques

En classe de Premiére nous avons vu |
processus de cancérisation. La compréhe
essentielle pour étudier les cellules cancéreu

es moléculaires a l'origine du
mécanisme d'évolution clonale est

Evolution clonale (cas d'unecell dreuse)

Dans ce contexte, I'évolutig
cancéreuses a partir d'une
(mutations).

La théorie de I'g/

signe I'expansion d'une population de cellules
adividuelle ayant subi des modifications génétiques

u clonale dans le cadre du cancer explique I'émergence d'une

tumeur cancéreus e comme la conséquence de l'altération de I'ADN d'une
cellule isoléefqui t par mutations au fil des générations un avantage compétitif
par rappogt a 1les voisines.

Les eseellulaires conserveront cette caractéristique et échapperont désormais aux
mégdanismes de régulation de la division cellulaire.

tions successives pourront alors s'accumuler et aboutiront a un ensemble de
clones présentant des anomalies graves.

résulte une division anarchique de ces cellules et l'installation progressive d'une
umeur.
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Mecanisme d’evolution clonale d’un cancer

cellule mutée au
niveau du géne accumulation
suppresseur de prolifération de la nouvelle de mutations

tumeur pS3 cellule mutée mutation successives

3) Les mutations germinales

Certaines mutations peuvent survenir lors de la méiose directe dans les cellules
germinales non-fécondées, au niveau d'un gaméte par parle de mutations
germinales.

Evoquons plus précisément les mécanismes a I'o
Les mutations germinales concernent spéci

Lors de la formation des gamétes au cours discycle de division méiotique, des mutations
peuvent survenir au cours de la phase de réplication de I'ADN. Si elles ne sont pas
une cellule mutée.

une population cellulaire g a cette mutation, susceptible d'étre transmise lors
de la fécondation.

S'il y a fécondatien, sion d'un gaméte porteur de la mutation avec un autre gaméte
aboutit alatrans io cette mutation a la descendance.

Les mutation§'g s sont donc potentiellement héréditaires.

Chez lesgmam es, a cause du nombre plus important de divisions germinales qui
meéneht auspermatozoide, le taux de mutation est plus élevé chez les males.
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Conséquences des mutations germinales et somatiques
sur |’organ|sme humain

apoptose :
mort de la cellule

cellule somatique
mutante

- A «‘,)

[} =~

gamétes porteurs mutation héréditaire, présente
d’une mutation germinal ns toutes les cellules de la descendance

B) L’évolution moléculaire

1) Taux d'évolution des gén

Au cours de leur histoire, lesigé tions successives d'une population subissent des
modifications de leur géno arle alors d'évolution moléculaire.

Evolution molécul

L'évolution mo@
d'une populati

ire :

est la modification du génome des générations successives

Les mutations s oteur de cette évolution : elles expliquent la diversité génétique
au sein ditine population.
Les ati correspondent & des modifications de la séquence nucléotidique de

iste plusieurs types de mutations : substitution, insertion et délétion.

ations peuvent ne pas avoir de conséquences sur l'organisme (mutations
ieuses) mais dans certains cas elles peuvent étre délétéres ou avantageuses pour

énotype de l'individu muté.
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Séquences aprés un cycle cellulaire

Délétion Addition Substitution

ATXTAG ATCTAG ATCTAG

Modification i Modification E Modification \
"ATTAG "ATGCTAG AFTAR O AE

Bl Différences apparues au cours de la modification

<€----

Ces schématisations ne représentent pas I'appariement de 2 brins d'ADN mais le méme brin avant et aprées
'altération de la séquence.

Compte tenu de l'importance des mécanismes mutationnels, i t indispensable
d'étudier le taux auquel ces mutations se produisent au sein ganisme.

2) Le taux de mutation

Le taux de mutation mesure la vitesse a laquelle 0 isent les différents types de
mutations. Cette mesure permet alors d'établ @ babilité qu'un alléle copié soit
différent de son alléle parental.

Le taux de mutations est variable d'une espéce a [fautre.

Sur la base d'études in vivo et in vits
I'espéce humaine 3 1 10°
gaméte (n)de 110°x 5 10*
2 nous obtenons une prob
mutation par cellule de 1/2€
gu'un zygote renfe une nouvelle mutation (la plupart sont récessives, c’est-a-dire ne
s’expriment pasﬁ‘ existence)

es scientifiques estiment le taux de mutation de

Le taux de
fonction de prédi

=
&

io ut étre différent au sein d'une méme espéce, notamment en
itions génétiques ou de facteurs environnementaux qui peuvent le
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Relation entre taux de mutations et taille du génome

taux de
mutations (p)
A
1061 9
-7
10 o
® virus ®
-8 | ®
bactéries 10
® archées 10
eucaryotes °
1010 4
10-" ¢ taille du
10 3 1b 2 1b 1 1b 02 génome (Mb)

On observe une diminution du taux de mutatie
génome, ce qui se traduit par des apparitions pe
dans les plus grands génomes. Dans |'espécesfit
favorisant un taux de mutation trés faible.{Cela €8t d( a des mécanismes de réparation
plus complexes dans les organismes plus évolué

ion de I'augmentation du
uentes de mutations délétéres

3) Diversité génétique c 3

On parle de diversité géné esigner la variation de la diversité des génes au
sein d'une méme espéce.

Au cours de sorva ion, une espéce vivante est soumise a des facteurs qui peuvent
favoriser des mu& (agents mutagenes) et contribuer & augmenter la diversité
e

génétique des gle
Les agent é ne sont pas seuls responsables : le taux de mutation propre a
chague espéece défini précédemment, est également impliqué dans cette diversification.
Po S ganismes unicellulaires, la survenue d'une mutation aboutit
i édi ment a la persistance de cette mutation dans les générations suivantes: le
eproduction de ces espéces étant asexué (bactéries, par exemple).

Ainstla diversité génétique des organismes unicellulaires est importante.

n revanche chez les organismes a reproduction sexuée, la transmission d'une mutation
résulte d'une atteinte des cellules germinales.

Ces cellules, une fois fécondées vont maintenir la mutation dans les générations
suivantes. On parle alors de diversité intraspécifique.
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Les mutations qui surviennent au sein des cellules somatiques d'un organisme
s'inscrivent dans un processus de diversification génétique de I'espéce nécessaire a son
adaptation et son évolution. Pour autant, elles ne seront pas transmises telles quelles a
la génération suivante.

En agronomie, la sélection clonale aboutit le plus souvent a remplacer des populati
naturelles présentant une grande diversité génétique par des clones plus unifor
améliorés. On assiste alors a une réduction drastique de la diversité génétique
population clonée.

Conclusion

Les cellules représentent I'unité fonctionnelle et structurale du vivant.
la capacité de se renouveler par une division conservatrice : la mitose.
division,en'absence d’erreur, la cellule fille posséde laméme information genétique que
la cellule mére. L'intégrité génétique cellulaire repose sur un pracessus de reproduction
conforme du matériel génétique permettant aux clones @féstiftants de garder les
fonctions spécialisées de sa lignée cellulaire.

Dans certains cas, des mutations peuvent survenir et gontribuer a la diversité génétique
des espéces. En effet, ces mutations peuvent étre ises a la descendance si elles
sont constitutionnelles c'est-a-dire qu'elles po r des cellules germinales ou se
produisent dés les premiers stades de dévelop de la cellule ceuf. L'évolution
clonale est donc un mécanisme essentiel g vivant et contribue a conserver un
patrimoine génétique qui peut se diversifi rs de I'évolution par I'acquisition de
mutations soit silencieuses (sans conséquences sur |'organisme), soit déléteres (effets

désavantageux sur l'organisme: s cancers), soit avantageuses (conférant un
avantage sélectif par rapportia u eur environnemental).
(XYY YY)
2
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