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Introduction
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3 - Biodiversité genétique
(diversité des alléles)



Introduction - La biodiversité genetique




Introduction - La différence gene/allele

Chromosomes 15

Gene responsable
de la couleur
des yeux
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— < > «—
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Problematique : Comment expliquer ces variations de I'information génétique ?



Plan du cours

) Les mutations a l'origine de la diversite genétique
A) Définitions
B) Des mutation spontanées au cours de la réplication
C) Des mutations induites par des agents mutagenes

) Le devenir d’une mutation
A) Le systeme de réparation des mutations
B) Conséquences cellulaires des mutations

II1) Diversité alléelique : I'histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du genome humain
B) Génomique et diversité humaine
C) Génome et histoire de 'humanité



Plan du cours
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) Les mutations a l'origine de la diversite genétique
A) Définitions

Activité 1

Mutation et agents mutagenes

Mutations de colonies de levures (rouge en blanches)




) Les mutations a l'origine de la diversite genétique
A) Définitions

Définition :
Mutation

Modification ponctuelle aléatoire
d’une séquence de nucléotides




) Les mutations a l'origine de la diversite genétique
A) Définitions

Les 3 types de mutation : TITIT
LARRE  substitution
AATTC
s
Substltut.mn ; remplace;ment TTTTT / -
d’une paire de nucléotide AT v délétion
L.l.L.L.L Ll L. L
Délétion : Perte d’une ou
plusieurs paires de nucléotides TTAGAG o
AaToTe Insertion

Insertion : Ajout d’une ou
plusieurs paires de nucléotides
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) Les mutations a l'origine de la diversité genétique
B) Des mutation spontanées au cours de la réplication
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) Les mutations a l'origine de la diversité genétique
B) Des mutation spontanées au cours de la réplication

TTGAG
AACTZC
Ll LBl S
/'I'TGAG
T rrIrTr AACTEC
L L Ll
TTGAG
AACTZ C
Al L Ll TITTT

13



Plan du cours

) Les mutations a l'origine de la diversité géneéetique
A) Définitions
B) Des mutation spontanées au cours de la réplication
C) Des mutations induites par des agents mutagenes

) Le devenir d’une mutation
A) Le systeme de réparation des mutations
B) Conséquences cellulaires des mutations

II1) Diversité allélique : I'histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du genome humain
B) Génomique et diversité humaine
C) Génome et histoire de 'humanité

14



) Les mutations a l'origine de la diversité genétique
C) Des mutations induites par des agents mutagenes

Géne

Type sauvage

Enzyme

Produit

P-ribosylamino
imidazole

Adénine

Mutant ade2

Géne Enzyme Produit

. P-ribosyl-PP

ADES
WA~

ADE6
VIARARS —P

Accumulation d'un
. - pigment rouge dans
"‘%\’ = q la cellule.

ADX)

Y —> | Enzyme7
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) Les mutations a l'origine de la diversité géenétique
C) Des mutations induites par des agents mutagenes

Temps d'exposition aux 0

UV (en secondes).

Nombre total de

Ty 355 268 87 29

Nombre de colonies
banches 0 13 10 7
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) Les mutations a l'origine de la diversité géenétique
C) Des mutations induites par des agents mutagenes

10 20 40

Temps d'exposition aux 0 30

UV (en secondes).

i 355 268 87 29 5
:l:'::::s de colonies 0 13 10 7 5
Taux de colonies 0% 4,9 % 11,5 % 24,1 % 100 %

blanches
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) Les mutations a l'origine de la diversité genétique
C) Des mutations induites par des agents mutagenes

Nombre total de colonies
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Graphique représentant le nombre total de colonies en

fonction du temps d'exposition aux UV
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Graphique représentant le pourcentage de colonies
blanches en fonction du temps d'exposition aux UV
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) Les mutations a l'origine de la diversité genétique
C) Des mutations induites par des agents mutagenes

Rayons
uv

Appariement

/ erroné

— Réplication
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Le devenir d’'une mutation

Activité 2

Les systemes de réparations
des mutations

21



II) Le devenir d’une mutation

Document 2 : Expérience d’irradiation aux UV

.-

a2 ¢ Nombre des diméres de thymine (en UA)
Individu atteint de
i Xeroderma pigmentosum
104
5.4 .
‘ Individu sain
/ 3
0 R SRR YRR B0 SO By MR NE
0 25 50 75 100
Dose d’UV (en UA)

S ————

———— N ———— -+ ———— Pt et

Document 3 : Test de résistance aux UV chez

divers groupes de patients atteints de

Xeroderma

100 -jm—e

10-

0,1-

0,01

t Pourcentage de survie

"“Cellules normales
—— :
\-.H

andh

R e ot
Dose d'UV (en J/m?2)
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) Le devenir d’'une mutation

Document 3 : Test de resistance aux UV chez
divers groupes de patients atteints de
Xeroderma

{ Pourcentage de survie
100- T

ey W ads R AR ——

—— i
-

10 - -

Cellules groupe C

Cellules groupe A \
0,01 : - < : T \

e TR U Ay TR L RN oy e
Dose d’'UV (en J/im?)

0,1-

Document 4 : Résultats d’expérience de transgenese pour tester la sensibilité des cellules aux UV

Groupe de cellule Allele ajouté par | Sensibilité des cellules aux UV
transgénese

Groupe A xXpa Faible et identiques aux cellules normales

Groupe A Xpc Tres élevee

Groupe C Xpc Faible et identiques aux cellules normales

Groupe C Xpa Tres élevée

Dans ces résultats la transgénese correspond au transfert d’un allele vers un groupe de cellule
n’ayant pas cet allele pour tester sa sensibilité aux UV

Document 6 : Role des alleles impliqués

Enzyme Fonction
xpc et xpe Reconnaissance de la structure spatiale anormale de ’ADN a I’endroit de la Iésion
xpc et xpd Séparation des deux brins de ’ADN
xXpa Reconnaissance du brin d’ADN a réparer
xpf Coupure du brin d’ADN en amont de la lésion
Xpg Coupure du brin d’ADN en aval de la Iésion
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) Le devenir d’'une mutation

Docum

ent 5 : Les mutations frequentes des individus atteints de Xeroderma

Noms des alleles

Nature et position

Conséquence phénotypique

Incidence sur la

de la mutation protéine
Pas d’hypersensibilite aux UV

Xpa_norm : :
(reparation normale)

xpa_mut1 G ->A216 Pas d hypergen3|blllte aux UV Aucune
(reparation normale)

Xpa_mut2 G -> C 381 Faible senS|b|I|'.ce (Iegere alfceratlon Asp -> His 127

de la fonction reparatrice)

xpa_mut3 C->TA457 rorte senS|.b|I|te, aux Uy (pas de Protéine écourtée

fonction réparatrice)
Sensibilité intermediaire
Xpa_mut4 A -> G 557 (diminution de la fonction His -> Arg 186
réparatrice)

xpa_mutd T->A174 rorie senS|.b|I|te’ aux Uy (pas de Protéine ecourtéee
fonction réparatrice)

Xpa_mut6 C ->T 508 FEAE senS|.b|||te' aux Uy (L2 Protéine ecourtéee
fonction reparatrice)

T->G139 Cys -> Gly 47
«oa Mut7 T->A 148 Tres forte sensibilité aux UV (pas Cys -> Ser 50
Pa._ T->G 202 de fonction réparatrice) Cys -> Gly 68
T->A211 Cys -> Ser 71
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II) Le devenir d’une mutation

%4 Comparaison simple B=n ol
1320 1330 1340 1350 1360 1370 1380 1390 1400 1410 1420 1430 1440 1450 1460

= 2[00 060 0G[H000GIC00(]9000(00 H0[]000G]H 0003806 {O000[]0HH0jU0CG]HE00IE0H 800005 H0[Jo00G]HE00[)300H[u000[|00H0(U0nG]Ha00{jI00H 06000 Ha[]u00u)H000[)IE0Hju00a|.

» | Traitement «| |0 | =
xpf_0.cod «| |0 TGAAATTTAGGAAGGAAGACAGTTCAAAGAGAATTAGGAAATCTCACAAAAGACCTAAAGACCCCCAAAACAAAGAACGGGCTTCTACCAAAGAAAGAACCCTCAAAAAGAAAAAACGGAAGTTGACCTTAACTCAAATGGTAGGAAAACCTG
»pf_1.cod «| |0
xpf_2.cod « |0
»pf_3.cod « |0
xpf_4.cod 4| |0
»pd_5.cod « |0
xpf_B.cod « |0

w| Sélection: 0/8 lignes

substitution

=
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II) Le devenir d’une mutation

7 :
%4 Comparaison simple |- E | (3|
1320 1330 1340 1350 1360 1370 1380 1390 1400 1410 1420 1430 1440 1450 1460

- 3[][30 5 H {00000 H0 0000 ]E000()00H H[) 0000 HO0[|00G0[e000[E0H6{00n()HHO0)0000[E000(H0H 6] 0000HH#00[)9000[00u0[]G0H6[U00E (]I H00j3000[a0u0jodHo[e00n;HEa0[)It0juooaf|.

» | Traitement «|»|0 [=
xpf_0.cod «| |0 TGAAATTTAGGAAGGAAGACAGTTCAAAGAGAATTAGGAAATCTCACAAAAGACCTAAAGACCCCCAAAACAAAGAACGGGCTTCTACCAAAGAAAGAACCCTCAAAAAGAAAAAACGGAAGTTGACCTTAACTCAAATGGTAGGAAAACCTG
»pf_1.cod L O — e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e i
xpf_2.cod B O e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e A
#pf_3.cod I I B e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e i
xpf_4.cod o0 |j-—-—-——————- —G—CRGTTC—R———GRRTTRGG—RR——T——C——ﬂ—GRCCT—Q—Gﬂ———cc——ﬂ—c—ﬂ—cﬂﬂc—GGBT—CTHCC—H—G—H—GHH—C—TC———H—G————HHCGGHHGTTGﬂCCTTﬂﬂ—TC—ﬂﬂTGGTﬂGG——ﬂﬂCC
xpd_5.cod I e e e S e e e e e e e e e e e
xpf_6.cod L L | \— ——————————————————————————————————————————————————————————————————————————————————————————————————

¥ Sélection : 0/8 lignes LI \ |

Insertion : décalage du
cadre de lecture des
codons par |I’ARN substitution
polymérase (transcription)
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) Le devenir d’'une mutation

# Conversion =n ol
460 465 470 475 480 485 490 495 500 505
o~ A B R A [ A A A A A A A A S (N AR A AN A A A S S N (N AR N AN A AN A SN S SN (N N AN A A IR S A S A (R AN R RN R B
¥ | Traitement «| »|O =
Pro-xpf_0.cod «| |0 oLysAspProGlnAsnLysGluArgAlaSerThrLysGluArgThrLeuLysLysLysLysArgLysLeuThrLeuThrGlnMetValGlyLysProGluGluleuGluGluGluGlyAspValGluGluGlyTyrArgArgGlulleSerSe
Traitement | |0
Pro-xpf_1.cod «| |0 oLysAspProGlnAsnLysGluArgAlaSerThrLysGluArgThrLeuLysLysLysLysArgLysLeuThrLeuThrGlnMetValGlyLysProGluGluleuGluGluGluGlyAspValGluGluGlyTyrArgArgGlulleSerSe
Traitement «| |0
Pro-xpf_2.cod «| |0 oLysAspProGlnAsnLysGluArgAlaSerThrLysGluArgThrLeuLysLysLysLysArgLysLeuThrLeuThrGlnMetValGlyLysProLysGluleuGluGluGluGlyAspValGluGluGlyTyrArgArgGlulleSerSe
Traitement | »|0
Pro-xpf_3.cod «| |0 oLysAspProGlnAsnLysGluArgAlaSerThrLysGluArgThrLeuLysLysLysLysArgLysLeuThrLeuThrGlnMetValGlyLysProGluGluleuGluGluGluGlyAspValGluGluGlyTyrArgArgGlulleSerSe
Traitement «| |0
Pro-xpf_4.cod «| |0 pLeuLysThrProLysThrLysAsnGlyLeuLeuProLysLysGluProSerLysArgLysAsnGlySer
Traitement | |0
Pro-xpd_5.cod «f »|0 oLysAspProGlnAsnLysGluArgAlaSerThrLysGluArgThrLeuLysLysLysLysArgLysLe ThrLeuThrGlnHMetValGlyLysProGluGluLeuGluGluGluGlyAspValGluGluArgTyrArgArgGlulleSerSe
Traitement «| |0
Pro-xpf_b.cod «| |0 oLysAspProGlnAsnLysGluArgAlaSerThrLysGluArgThrLeulysLysLysLysGlnLys' euThrLeuThrGlnMetValGlyLysProGluGluleuGluGluGluGlyAspValGluGluGlyTyrArgArgGlulleSerSe .
v | Sélection: 0/14 lignes Kl [ o[




Plan du cours

) Les mutations a l'origine de la diversite genétique
A) Définitions
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II) Le devenir d’une mutation
A) Le systeme de reparation des mutations

AT AT
T A T A
G C G C
G A G

C G C G
T A T A

@ @

1e systeme

Réparation des mauvais appariements

AT

T A

G C

G C

C G

T A
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II) Le devenir d’une mutation
A) Le systeme de reparation des mutations

G-C

G-C

o] frocd]

G-C G
AT A
A '!‘ A
C-G C

2¢ systeme

Excision et remplacement de groupes de nucléotides

G-C —l
G-C —|
A-T —|
A-T el
C-G —|
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Plan du cours

) Les mutations a l'origine de la diversite genétique
A) Définitions
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) Le devenir d’une mutation
B) Conséquences cellulaires des mutations

gametes

ovule

reins

spermatozoide

cellule-oeuf

O O

systeme nerveux  peau

aaaaaaaaaaaaa

Lignée germinale

Lignée somatique

Mutation dans une cellule germinale
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) Le devenir d’une mutation
B) Conséquences cellulaires des mutations

ovule Cfirmatozmde ovule .

Y spermatozoide

ceIIuIe oeuf #h cellule-oeuf
gametes  rein systéme nerveux  peau gametes  reins systéme nerveux
Lignée germinale Lignée somatique Lignee germinale Lignee somatique

Mutation dans une cellule germinale



) Le devenir d’une mutation
B) Conséquences cellulaires des mutations

ovule

Y spermatozoide

@%gﬁ Z)Q\o

gametes

reins

systeme nerveux  peau

aaaaaaaaaaaaa

Lignée germinale

Lignée somatique

Mutation dans une cellule somatique
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) Le devenir d’une mutation
B) Conséquences cellulaires des mutations

ovule Cfs;grmatozo'l'de

ovule

spermatozoide

cellule-oeuf

ngj,!ijew-oeuf
b 8 é) 9
O%Q\g\@ O% g\ o0

gameétes  rgj systéme nerveux  peau gametes  reins systéme nerveux  peau

aaaaaaaaaaaaaaaaaaaaaaaaaa

Lignée germinale Lignee somatique Lignée germinale Lignée somatique

Mutation dans une cellule somatique



Plan du cours

) Les mutations a l'origine de la diversite genétique
A) Définitions
B) Des mutation spontanées au cours de la réplication
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) Le devenir d’une mutation
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C) Génome et histoire de 'humanité

36



II1) Diversité allélique : I’histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du génome humain

A7y
[
| | 1

P=HPPPPPPO=-S0ODPOPPOOOO--00-<D

®
O

>l 11111

Activité 3

Lire et interpréter le génome
humain
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II1) Diversité allélique : I’histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du génome humain

% Objectif du TP : Identifier une séquence inconnue de 38 nucléotides
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II1) Diversité allélique : I’histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du génome humain

% Objectif du TP : Identifier une séquence inconnue de 38 nucléotides

% Méthode : Séquencage de Sanger

39



II1) Diversité allélique : I’histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du génome humain
% Objectif du TP : Identifier une séquence inconnue de 38 nucléotides
% Méthode : Séquencage de Sanger

% Préparation du TP :
- amplification de la séquence

------------ 1oFE At FE o | séquence inconnue de nucléotides
--------------- EEEEEEE ——— T
--------------- T T T p— T
............... BEEEEEE  c-c-------- - - - - -
--------------- SEEEEEE




II1) Diversité allélique : I’histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du génome humain
% Objectif du TP : Identifier une séquence inconnue de 38 nucléotides
¢ Méthode : Séquencage de Sanger
% Préparation du TP :

- amplification de la séquence
- ADN polymérase + nucléotides libres + nucléotides fluorescents

............... i 4=}t - | séquence inconnue de nucléotides

............... ...-. .-. Bl Séquence complémentaire

Sens de la synthése R

= Copies complémentaires de la séquence inconnue
i .’ | par PCR avec un mélange de nucléotides normaux @
pie 3
--------------- et fluorescents (une couleur selon 1a base).
EEEEEL TR .-.-- ] | Le nucléotide fluorescent s'intégre de facon aléatoire
____Copie5 BEBE a un endroit plus ou moins précoce de la séquence.

Lorsqu’il est inséré, la synthése s'arréte et |a copie

SR 4 S S 7 o e R est plus courte.




[I1) Diversite alléelique : I’histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du genome humain

“* Objectif du TP : Identifier une séquence inconnue de 38 nucléotides
% Méthode : Séquencage de Sanger
% Préparation du TP :

- amplification de la séquence

- ADN polymérase + nucléotides libres + nucléotides fluorescents
% Organisation du travail :

- chaque binome est responsable de séquencer 10 nucléotides
- a vous de trouver comment reconstituer la s€équence complete !
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II1) Diversité allélique : I’histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du génome humain

--------------- Séquence inconnue de nucléotides

--------------- ...- .. - Séquence complémentaire

Séquencage | Sens de la synthése .

@(opies complémentaires de la séquence inconnue
par PCR avec un mélange de nucléotides normaux
et fluorescents (une couleur selon la base).

| | Le nucléotide fluorescent s'intégre de facon aléatoire
a un endroit plus ou moins précoce de la séquence.
Lorsqu’il est inséré, la synthése s'arréte et la copie
est plus courte.

i

)4

@) Tri des copies par ordre croissant de taille.

|

— @Lecture des couleurs donnant les bases
des nucléotides dans l'ordre de la séquence
— complémentaire d’origine.

e e Frederic Sanger (1918-2013)

D D]
-~ — [B] e[
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II1) Diversité allélique : I’histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du genome humain

Haemophilius Saccharomyces Caenorhabditis Arabidopsis
influenzae cerevisiae elegans thaliana
(premier génome (premier génome (premier génome (premier génome
cellulaire, 1995) eucaryote, 1997) animal, 1998) végétal, 2000)
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II1) Diversité allélique : I’histoire humaine lue dans le génome

A) Le séquencage du génome humain

Lancement du projet
«génome humain ».

Chaque pays contributeur
doit séquencer un chromosome |

.

I
1989

Version préliminaire
du génome humain

J

I
2001

Projet ENCODE :
comprendre les fonctions
des differentes parties
du génome humain

A —

1985 1995 2004
| 1 - | 1
Début des réflexions sur Accord des Bermudes : Version finale du premier
'opportunité de séquencer le génome humain, génome humain (combinaison
tout le génome humain patrimoine de I"humanite, du génome de plusieurs
doit rester public | |  personnes anonymes)

2019
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[I1) Diversite alléelique : I’histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du genome humain

% 46 chromosomes
% 3 milliards de paires de nucléotides
% 20 000 genes

... soit seulement 1,5% du génome !
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Plan du cours

) Les mutations a l'origine de la diversite genétique
A) Définitions
B) Des mutation spontanées au cours de la réplication
C) Des mutations induites par des agents mutagenes

) Le devenir d’une mutation
A) Le systeme de réparation des mutations
B) Conséquences cellulaires des mutations

II1) Diversité allélique : I'histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du genome humain
B) Génomique et diversité humaine
C) Génome et histoire de 'humanité
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II1) Diversité allelique : I’histoire humaine lue dans le génome
B) Génomique et diversité humaine

D’un individu a 'autre, le génome varie en des endroits tres ciblés, comme les SNP (variation d’un seul
nucléotide) ou les microsatellites (répétitions d’'un motif court)

Microsatellite

DD
(1D
M r 4B
AMD %‘

| T

T
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II1) Diversité allelique : I’histoire humaine lue dans le génome

B) Génomique et diversité humaine

e Flights  Hotel  Car rental Inspiration ® English (AUD)  Login @

WIN YOUR DNA
JOURNEY

EXPLORE YOUR DIVERSITY AND FIND OUT HOW
GONNECTED YOU ARE TO THE REST OF THE WORLD.
JOIN THE COMPETITION AND WIN AMAZING JOURNEYS.

THE JOURNEY OF YOUR LIFE: A TRIP TO EVERY
COUNTRY YOU'RE FROM

Explore your ancestry through Airbnb ©

Little is known about the Stone Age farming people who left behind megalithic structures like Stonehenge and the Heart of
Orkney, but one thing is certain — farming has been a central part of life in the British Isles for thousands of years. Throw on

your wellies and venture out to the mysterious countryside with an Airbnb host (and your own curiosity) as your guide.

ENTIRE COTTAGE - EDINBURGH LIVE MUSIC ENTIRE HOUSE - DUBLIN
Enchanting 16th Century Dovecot  Traditional Irish Music pub crawl™ Old World Converted Stableyard
Cottage in Private Garden™ with Swimming Pool™

I you could listen to your DNA,
what would it sound like?

With an AncestryDNA test you Can disCover more about
yourself—from leaming your ethnicity to connecting with
distant relatives. And now your AncestryDNA results can play a
unique Spotify mix of music, inspired Dy your ofgins.

ancestr) Get your kit now for $99 Order
Already a customer? Get your custom DNA Spotify Mix now.

(s hudes tanesy
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II1) Diversité allelique : I’histoire humaine lue dans le génome
B) Génomique et diversité humaine

Colt de sequencage d'un génome humain (USD)
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—
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II1) Diversité allélique

B) Génomique et diversité humaine

- ©

Welcome to you

!! R [T

Ancestry + Traits
Service

$99

* 1500+ Geographic regions
* Automatic Family Tree Builder

¢ 30+ Trait reports
* DNA Relative Finder

. @

Welcome to you

“'!“ LR T T

Health + Ancestry
Service

$199

* Includes everything in Ancestry +
Traits Service

PLUS

¢ 10+ Health Predisposition reports*

¢ 5+ Wellness reports

¢ 40+ Carrier Status reports*

I’histoire humaine lue dans le génome

V.. G

x"“‘ ou

T
R ||| 1T

VIP Health + Ancestry
Service

$499

* Includes 2 Health + Ancestry Service
kits

PLUS
e Overnight shipping
* Priority lab processing
¢ Premium customer support

e 1-on-1 Ancestry results walkthrough'
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[I1) Diversité allelique : I'histoire humaine lue dans le génome
B) Génomique et diversité humaine

—
0° 45°E 9°E 135°E IRO°E

Fréquence du phénotype LP dans le monde
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II1) Diversité allelique : I’histoire humaine lue dans le génome
B) Génomique et diversité humaine

0.9

0.8
3 0.7
0.6
0.5
04
0.3
0.2
0.1

0

Lactose Tolerance Frequen

Beja Jaali Baggara Nilotes Fulani Hausa Jordanian Non-Bedouin Saudi Non-Bedouin
Bedouin Jordanians Bedouin Saudis

Sudan Nigeria Middle East

Fréquence du phénotype LP dans des populations africaines et du Moyen-Orient
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II1) Diversité allelique : I’histoire humaine lue dans le génome
B) Génomique et diversité humaine

Zagros Mountans

Historique de la domestication du bétail en Europe occidentale
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Plan du cours

) Les mutations a l'origine de la diversite genétique
A) Définitions
B) Des mutation spontanées au cours de la réplication
C) Des mutations induites par des agents mutagenes

) Le devenir d’une mutation
A) Le systeme de réparation des mutations
B) Conséquences cellulaires des mutations

II1) Diversité allélique : I'histoire humaine lue dans le génome
A) Le séquencage du genome humain
B) Génomique et diversité humaine
C) Génome et histoire de I'humanité
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II1) Diversité allélique : I'histoire humaine lue dans le génome

C) Génome et histoire de I'humanité

\CATGG ‘ TCAAGTTCG
ﬁggx hlmps Sézb § Modern
presentm Neanderthals humans

4 DA a\

: edin
interbre€di’d 54,000 — 40,000

Neanderthal

MmN
\ A A
(W W

ancestors *
%0 ,000 '})

750,000 - 550,000

past 9.3 - 6.5 million
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II1) Diversité allélique : I'histoire humaine lue dans le génome
C) Génome et histoire de I'humanité

23-13 000

[ Etres humains
anatomiquement modernes
Migrations
- anté-Néolithique
=2 populations issues
=5 de métissage

des premiers agriculteurs

> (au Néolithique)

des pasteurs des steppes
pontiques (a |'age du bronze)

age des migrations
40 000 (en années avant J.-C.)

>
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Fin de chapitre




) Le devenir d’'une mutation
Définitions :

. Homozygote et hétérozygote
o Homozygote pour le gene : cellule

ou les alleles sont i1dentiques sur
les deux paires de chromosomes ) (
homologues.

B ‘B B' ‘b b' ‘B b' ‘b

~Hétérozygote pour le gene : Homozygote
cellule ou les alleles sont BB

différents sur les deux paires de Heterozygote
chromosomes homologues.

Homozygote
‘ bb

| Bb bB

o Allele récessit : Allele qui pour s’exprimer doit €tre présent sur les deux paires de
chromosomes homologues.

o Allele dominant : Allele qui pour s’exprimer doit €tre présent sur un seul des deux
chromosomes homologues. 60



