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Introduct ion -  La biodiversi té génét ique
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Introduct ion -  La di fférence gène/al lè le



Problématique : Comment expliquer ces variations de l’information génétique ?
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I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique  
   A) Déf in i t ions
   B) Des mutat ion spontanées au cours de la répl icat ion
   C) Des mutat ions indui tes par des agents mutagènes
 
I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
   A) Le système de réparat ion des mutat ions 
   B) Conséquences cel lu la i res des mutat ions

I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain
  B) Génomique et  d iversi té humaine
  C) Génome et histoire de l ’humanité

Plan du cours
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Activité 1

Mutation et agents mutagènes 

Mutations de colonies de levures (rouge en blanches)

I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique  
   A) Déf in i t ions
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I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique  
   A) Déf in i t ions

Définition : 

Mutation

Modification ponctuelle aléatoire 
d’une séquence de nucléotides
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I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique  
   A) Déf in i t ions

Les 3 types de mutation : 

Substitution : remplacement 
d’une paire de nucléotide

Délétion : Perte d’une ou 
plusieurs paires de nucléotides

Insertion : Ajout d’une ou 
plusieurs paires de nucléotides
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I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique
   B) Des mutat ion spontanées au cours de la répl icat ion



13
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I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique
   C) Des mutat ions indui tes par des agents mutagènes
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I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique
   C) Des mutat ions indui tes par des agents mutagènes
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I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique
   C) Des mutat ions indui tes par des agents mutagènes

Taux de colonies 
blanches

0 % 100 %4,9 % 11,5 % 24,1 %
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I )  Les mutat ions à l ’or ig ine de la diversi té génét ique
   C) Des mutat ions indui tes par des agents mutagènes
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Activité 2

Les systèmes de réparations 
des mutations 

I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
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I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
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I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
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I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
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substitution

I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
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substitution

Insertion : décalage du 
ca d re d e l e c t u re d e s 
c o d o n s p a r l ’ A R N 
polymérase (transcription)

I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
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Codon stop prématuré : 
protéine trop courte, 
non fonctionnelle.

I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
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I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
   A) Le système de réparat ion des mutat ions 

1e système

Réparation des mauvais appariements
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I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
   A) Le système de réparat ion des mutat ions 

2e système

Excision et remplacement de groupes de nucléotides
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I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
  B) Conséquences cel lu la i res des mutat ions

Mutation dans une cellule germinale
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I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
  B) Conséquences cel lu la i res des mutat ions

Mutation dans une cellule germinale
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I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
  B) Conséquences cel lu la i res des mutat ions

Mutation dans une cellule somatique



35

I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
  B) Conséquences cel lu la i res des mutat ions

Mutation dans une cellule somatique
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain

Activité 3

Lire et interpréter le génome 
humain
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain

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



39

I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
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❖ Méthode : Séquençage de Sanger
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain

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

❖ Méthode : Séquençage de Sanger

❖ Préparation du TP :
- amplification de la séquence
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain

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

❖ Méthode : Séquençage de Sanger

❖ Préparation du TP :
- amplification de la séquence
- ADN polymérase + nucléotides libres + nucléotides fluorescents
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain

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

❖ Méthode : Séquençage de Sanger

❖ Préparation du TP :
- amplification de la séquence
- ADN polymérase + nucléotides libres + nucléotides fluorescents

❖ Organisation du travail :
- chaque binôme est responsable de séquencer 10 nucléotides
- à vous de trouver comment reconstituer la séquence complète !
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain

Frederic Sanger (1918-2013)
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain

Haemophilius 
influenzae

(premier génome 
cellulaire, 1995)

Saccharomyces 
cerevisiae

(premier génome 
eucaryote, 1997)

Caenorhabditis 
elegans

(premier génome 
animal, 1998)

Arabidopsis 
thaliana

(premier génome 
végétal, 2000)
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  A) Le séquençage du génome humain

❖ 46 chromosomes

❖ 3 milliards de paires de nucléotides

❖ 20 000 gènes

… soit seulement 1,5% du génome !
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
 B) Génomique et  d iversi té humaine

D’un individu à l’autre, le génome varie en des endroits très ciblés, comme les SNP (variation d’un seul 
nucléotide) ou les microsatellites (répétitions d’un motif court)
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
 B) Génomique et  d iversi té humaine
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
 B) Génomique et  d iversi té humaine



52

I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
 B) Génomique et  d iversi té humaine

Fréquence du phénotype LP dans le monde
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
 B) Génomique et  d iversi té humaine

Fréquence du phénotype LP dans des populations africaines et du Moyen-Orient
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
 B) Génomique et  d iversi té humaine

Historique de la domestication du bétail en Europe occidentale
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  C) Génome et histoire de l ’humanité
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I I I )  Diversi té al lé l ique :  l ’h istoire humaine lue dans le génome
  C) Génome et histoire de l ’humanité



Fin de chapi t re
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I I )  Le devenir  d ’une mutat ion
Définitions : 

Homozygote pour le gène : cellule 
où les allèles sont identiques sur 
les deux paires de chromosomes 
homologues.

Hétérozygote pour le gène : 
cellule où les al lèles sont 
différents sur les deux paires de 
chromosomes homologues.

Allèle récessif : Allèle qui pour s’exprimer doit être présent sur les deux paires de 
chromosomes homologues.

Allèle dominant : Allèle qui pour s’exprimer doit être présent sur un seul des deux  
chromosomes homologues.


