
B IO LOG IE

Chap . 1 5 : HÉRÉD ITÉ ET RECOM B INA ISON GÉNÉT IQUE

A- HÉRÉDITÉ PORTÉE PAR LES CHROMOSOM ES NUCLÉAIRE S (lo i de l 'h yb ridation )

1- G énéral i tés

Un loc us es t une s équenc e de dés ox y ribonuc léot ides s ur leque lle s e trouv e un gène c odant pour

un c arac tère .

P our un c hrom os om es donné, on ne peut t rouv er qu 'un s eu l a llè le de c haque c arac tère ,

autrem ent d it , un a llè le par loc us .

L 'héréd ité es t c orré lée av ec le proc es s us de m éios e, la form at ion des gam ètes , e t la

féc ondat ion.

Chez les c e llu les euc ary otes , il ex is te deux grands ty pes d 'héréd ité pos s ib le (c ar 2 grands ty pes

de c hrom os om es ):

- Héréd ité autos om ique, non s ex ue lle ,

- Héréd ité gonos om ique (liée au s ex e) portée par les c hrom os om es s ex ue ls .

L 'héréd ité liée au s ex e perm et de fa ire la re la t ion év idente entre le s ex e des ind iv idus et la

prés enc e de c erta ins c arac tères .

2- M onohyb rid ism e au tosom ique

Le m onohy brid ism e ne c onc erne qu 'un s eu l gène s ur un c hrom os om es donné. Ce gène peut

av o ir 2 v ariantes ou a llè les .

- Chez une c e llu le d ip lo ïde, les deux a llè les du c arac tère s ont notés A /a où A es t l'a llè le

dom inant , c 'es t -à-d ire , la p lupart du tem ps s auv age, e t a es t l'a llè le réc es s if , s o it m uté dans la

p lupart des c as . A ins i, on peut obten ir 4 c om bina is ons pos s ib les :

. Une c e llu le hom oz y gote dom inante pour le gène, où les 2 c hrom os om es

hom ologues portent le c arac tère dom inant . Le phénoty pe s era de ty pe dom inant ,

. Une c e llu le hom oz y gote réc es s iv e pour le gène, où les 2 c hrom os om es

hom ologues portent le c arac tère réc es s if , Le phénoty pe s era de ty pe réc es s if ,

. Deux c e llu les hétéroz y gotes pour le gène, où c hac un des c hrom os om es porte

un a llè le d if fé rent . Dans c e c as , on parle de c e llu le hy bride pour un c arac tère donné. Le

phénoty pe de c es deux c e llu les s era de ty pe dom inant .

- Chez une c e llu le hap lo ïde, il n 'ex is te pas d 'hétéroz y got ie n i d 'hom oz y got ie : il ne peut

ex is te qu 'un s eu l a llè le pour c haque gène c ar il n 'y a qu 'un s eu l c hrom os om es portant c e gène.

P our l'ex pres s ion des gènes , c 'es t -à-d ire le phénoty pe, il ex is te des c as part ic u lie rs :

- Cas de dom inanc e inc om plè te : l'a llè le s auv age (norm alem ent dom inant) ne m as que pas

c om plè tem ent l'a llè le m uté (c hez les hétéroz y gotes pour le gène en ques t ion): on a a lors un

phénoty pe in term édia ire qu i form e une gradat ion s ur un éc hant illon d 'ind iv idus .

- Cas de c odom inanc e : les deux a llè les s 'ex prim ent c om plè tem ent. Le phénoty pe rés u lte

donc d 'une c on jonc t ion (ou s uperpos it ion) des 2 a llè les .

Cas part ic u lie r: Le po ly a llé lism e. Ce c as es t en réa lité un c as généra l c ar beauc oup plus

fréquent .



Cas part ic u lie r: Le po ly a llé lism e. Ce c as es t en réa lité un c as généra l c ar beauc oup plus

fréquent .

E x em ple des groupes s anguins A BO :

Les hém at ies pos s èdent des pro té ines m em brana ires qu i peuv ent ê tre de 3 ty pes : A , B ou O (0).

Ces proté ines s ont c odées par un gène prés ent s ur un c hrom os om e et pos s édant 3 a llè les :

- L 'a llè le A engendre la form at ion de proté ines de ty pe A ,

- L 'a llè le B engendre la form at ion de proté ines de ty pe B ,

- L 'a llè le A as s oc ié à l'a llè le B engendre la form at ion de proté ines de ty pe A et de ty pe B ,

- L 'a llè le O n 'engendre n i la form at ion de proté ine A , n i B , on parle de phénoty pe O ou 0.

P our c es a llè les , il y a c odom inanc e entre A et B c ar un héteroz y gote pour c e gène de ty pe A /B

ex prim e le phénoty pe A ains i que le phénoty pe B (fabric a t ion des deux ty pes de proté ines ). E n

rev anc he, O es t l'a llè le réc es s if par rapport aux deux autres . Une hétéroz y got ie pour c e gène de

ty pe A /O ou B /O n'ex prim e jam ais un phénoty pe O , a lors que s eu l les hom oz y gotes O /O ne

fabriquent pas c e ty pe de proté ines .

E n réa lité , il ex is te p lus ieurs v ariantes de l'a llè le A et p lus ieurs form es de l'a llè le B égalem ent.

C ro is em ents :

O n c rée une générat ion F 1 à part ir de parents de s ouc he pure (hom oz y gotes ) ou l'un es t rec es s if

e t l'au tre dom inant . O n obt ient a lors une générat ion hétéroz y gote pour le gène étud ié .

E n c ro is ant deux ind iv idus hétéroz y gotes de la générat ion F 1 , on peut obs erv er les dom inanc es

et réc es s iv ité du gène étud ié : F 1x F 1= 25% de phénoty pes réc es s ifs e t 75% de phénoty pes

dom inants . P arm is les 75% de dom inants , on c om pte 50% d'hétéroz y gotes .

E n ef fe t , les ind iv idus de la F 1 peuv ent form er deux ty pes de gam ètes , donc e lles peuv ent s e

rec om biner de 4 m anières d if fé rentes dont 3 prés entant au m oins 1 a llè le dom inant du gène.

O n peut v érif ie r le nom bre de gam ètes que produ is ent les ind iv idus F 1 en les c ro is ant av ec un

ind iv idu réc es s if (de s ouc he pure). Ce ty pe de c ro is em ent es t appe lé tes t c ros s ou bac k c ros s , il

c onc erne un hy bride F 1 et un parent réc es s if .

Le rés u lta t de c e c ro is em ent es t 50% de phénoty pes dom inants et 50% de réc es s ifs : l'hy bride

F 1 a donc produ it un gam ète portant l'a llè le dom inant du gène, e t un av ec l'a llè le réc es s if du

gène.

3- D ihyb rid ism e au tosom ique

I l s 'ag it d 'é tud ier la t ransm is s ion de deux c arac tères indépendants (2 c oup les d 'a llè les

indépendants ).

O n réa lis e un c ro is em ent de parents de rac e pure (ax : A A ,B B x aa,bb). A la F 1 on obt ient 100%

d'ind iv idus hétéroz y gotes pour les deux c arac tères A et B , qu i ex prim ent donc tous les deux un

phénoty pe dom inant [A B ].

S i on c ro is e deux ind iv idus F 1 , (c hac un des ind iv idus F 1 pouv ant fabriquer 4 ty pes de gam ètes )

on obt ient l'éc h iqu ier de c ro is em ent s u iv ant :

9 /16: P hénoty pe [A B ]

3/16: P hénoty pe [A b]

3 /16: P hénoty pe [aB ]

1 /16: P hénoty pe [ab]

G AMETES AB Ab aB ab

A B AA , BB

[AB ]

AA ,Bb

[AB ]

Aa , BB

[AB ]

Aa ,Bb

[AB ]

Ab AA ,Bb

[AB ]

AA ,bb

[Ab ]

Aa ,Bb

[AB ]

Aa ,bb

[Ab ]



GAMETES AB Ab aB ab

A B AA , BB

[AB ]

AA ,Bb

[AB ]

Aa , BB

[AB ]

Aa ,Bb

[AB ]

Ab AA ,Bb

[AB ]

AA ,bb

[Ab ]

Aa ,Bb

[AB ]

Aa ,bb

[Ab ]

aB Aa ,BB

[AB ]

Aa ,Bb

[AB ]

aa ,BB

[aB ]

aa ,Bb

[aB ]

ab Aa ,Bb

[AB ]

Aa ,bb

[Ab ]

aa ,Bb

[aB ]

aa,bb

[ab]

Dans c e c as , on parle de gènes indépendants , c 'es t -à-d ire qu 'à la m éios e, les c arac tères s e

d is jo ignent de m anière indépendante dans les gam ètes .

Ic i aus s i on peut e f fec tuer un Tes t C ros s pour déterm iner le nom bre de gam ètes produ its par

l'hy bride F 1 . O n obt iendra par c ro is em ent, 4 phénoty pes d if fé rents , perm ettant de re trouv er les 4

gam ètes pos s ib les que l'hy bride F 1 peut form er.

Dans c e ty pe de c ro is em ent, on peut obs erv er les phénoty pe de la popu la t ion , e t c es

phénoty pes ind iquent d irec tem ent la qua lité e t la quant ité des gam ètes .

C 'es t la Deux ièm e Loi de M endel.

S i on c ons idère n c arac téres indépendants (n c oup les d 'a llè les : un dom ainant , l'au tre réc es s if ):

s i on c ro is e un ind iv idu F 1 av ec un parent réc es s if pour c es n c arac tères , on obt ient 2n

phénoty pes d if fé rents , c 'es t -à-d ire qu 'il y a 2n c om bina is ons génét iques pos s ib les c hez les

hy brides .

S i on c ro is e deux hy brides F 1 on obt iendra 22n c om bina is ons pos s ib les .

4- P o lyhyb rid ism e au tosom ique

On peut a lors étud ier les phénom ènes de lia is on ou link age , e t donc des gènes liés . O n fa it des

rec om bina is on (C ros s ing O v er) pour c a lc u ler les d is tanc es entre les gènes . O n parle de

rec om bina is ons in t rac hrom os om iques .

a- S égrégat ion de 2 gènes liés (c -à-d s ur un m êm e c hrom os om e)

P our c hac un de c es gènes , il ex is te deux a llè les .

E x em ple : Chez la dros oph ile .

1er c arac tère : Longueur de l'a ile

. A llè le norm al (s auv age) = VG (a ile dép loy ée)

. A llè le m uté = v g (a ile v es t ig ia le)

2e c arac tère : Couleur des y eux

. A llè le norm al (s auv age) = BW (Rouge)

. A llè le m uté = bw (B run)

O n réa lis e un Tes t C ros s :
V G
v g

B W
bw

x
v g
v g

bw
bw

P hénoty pes : [V G ,BW ] x [v g,bw ]

Rés u lta ts : 4 phénoty pes dans des proport ions d if fé rentes de 25% chac unes .



Rés ulta ts : 4 phénoty pes dans des proport ions d if fé rentes de 25% chac unes .

[V G ,BW ]= 35%

[v g,BW ]= 15%

[VG ,bw ]= 15%

[v g,bw ]= 35%

Les 4 ty pes de gam ètes form és éta ient :

V G ,BW - v g,BW - VG ,bw - v g,bw av ec 15+ 15= 30% de gam ètes rec om binées .

O n es t dans des proport ions d if fé rentes du c as des gènes indépendants .

O n retrouv e deux c as m ajorita ires : les gam ètes parentaux , m ais dans un c erta in nom bre de c as

il y a d is jonc t ion des c arac tères pour donner des gam ètes rec om binées .

D 'apres c es rés u lta ts , on peut é tud ier la f réquenc e de c as s ure des 2 loc i de c es 2 gènes : p lus la

d is tanc e es t grande, p lus la c hanc e d 'av o ir des gam ètes rec om binés es t grande.

G râc e au Tes t C ros s , on peut c a lc u ler la d is tanc e entre les deux gènes s e lon une form ule :

d=Nom bre de gam ètes rec om binés /Nom bre de gam ètes form és x 100

L 'un ité arb it ra ire c ho is ie es t le CM , Cent im organ . Dans c e c as , d= 30 UCM

Toute fo is c et te m éthode de c a lc u l n 'es t pas abs o lue c ar e lle dépend égalem ent de la c h im ie des

m oléc u les : c erta ines s équenc es de nuc léot ides s e c as s ent p lus fac ilem ent que d 'autres : en

ef fe t , les d is tanc es entre p lus ieurs c as s ures a joutées n 'es t pas tou jours éga le à la d is tanc e

to ta le entre le prem ier gène et le dern ier. (d1-2+ d2-3+ d3-4 != d1-4)

De p lus , lo rs que la d is tanc e es t as s ez é lo ignée, il peut aus s i y av o ir un double c ros s ing ov er

av ec un retour à la s ituat ion in it ia l: on peut a lors im aginer que la d is tanc e entre les deux gènes

es t t rès fa ib le .

Les gam ètes rec om binés ont tou jours une fréquenc e p lus fa ib le que les parentaux et s i les deux

gènes prés entent une lia is on to ta le , a lors on re trouv era 100% de gam ètes parentaux et auc un

gam ètes rec om binés .

b- P rinc ipe du Cros s ing O v er

Les Cros s ing O v er s e font pendant la P rophas e I de la m éios e. I ls c ons is tent en un éc hange

d 'une part ie de c hrom at ide des c hrom os om es hom ologues .

O n éc hange 2 c hrom at ides s ur 4 , donc 2 res tent d 'orig ine et deux s ont rec om binées . A ins i, lo rs

de la s éparat ion en A naphas e I I on obt ient 50% de gam ètes rec om binés et 50% de gam ètes

parentaux . S ans Cros s ing O v er, on re trouv e 100% de gam ètes parentaux .

Chaque c hrom at ide es t une double hé lic e d 'A DN. D 'après les études fa ites s ur les bac téries , le

C ros s ing O v er es t un ex em ple de rec om bina is on génét ique généra le ou rec om bina is on

hom ologue , c 'es t -à-d ire une des grandes m odalités des v aria t ions génét iques . I l y a , en que lque

s orte form at ion de nouv e lles m oléc u les d 'A DN à part ir d 'éc hanges .

La rupture s e fa it au n iv eau d 'un s eu l des deux brins des deux m oléc u les b ic aténa ires : on parle

de c as s ure des brins hom ologues (c 'es t -à-d ire qu i ont la m êm e orienta t ion et à peu près la m êm e

s équenc e dedés ox y ribonuc léot ides ) par réac t ion enz ym at ique, grâc e à l'endonuc léas e . Cet te

enz ym e perm et l'ec hange des deux brins pu is la liga ture . O n parle de s truc ture à brins c ro is és ,

ou jonc t ion de Holliday qui s e fa it au n iv eau de rég ions de c ro is em ent ou rég ions hétérodup lex .

P u is c es rég ions s 'a llongent de gène en gène.

I l y a ens u ite deux in terpré ta t ions pour av o ir un m orc eau bic aténa ire hom ologue.



I l y a ens u ite deux in terpré ta t ions pour av o ir un m orc eau bic aténa ire hom ologue.

O n env is age qu 'on a le phénom ène de c oupure et d 'éc hange av ec l'au tre brin , m ais la probab ilité

es t as s ez fa ib le : les c oupures qu i s e font au m êm e niv eau de la c hrom at ide s e réa lis e c hez les

lev ures , m ais c 'es t le s eu l ex em ple illus t rant c e phénom ène.

L 'autre c as , c orres pond à un rem aniem ent topograph ique de c et te s truc ture , ou rés o lu t ion de la

s truc ture de Holliday .

- Is om éris a t ion de la f ib re

- Inc is ion des deux brins après av o ir p iv o té 2 fo is (les 2 brins rec om binés ). P u is la

m oléc u le d 'A DN s e dérou le pour fa ire la prem ière étape.

Chez le c o ly bac ille , il ex is te 3 gènes (REC B , REC C, REC D) qu i c odent pour 3 pro té ines qu i

s 'as s em blent en c om plex m oléc u la ire t ripart ite e t qu i jouent le rô le d 'un hélic as e . E lle perm et de

détordre l'hé lic e , pu is c oupe un s eu l des deux brins . I l y a ens u ite un 4e gène, REC A qui

c ata ly s e l'éc hange en c ons omm ant de l'A TP .

P uis la s truc ture de Holliday m igre et il y a dép lac em ent du c ro is em ent c ata ly s é par deux autres

enz ym es c odées par les gènes RUV A et RUV B . Ce proc es s us dépens e égalem ent de l'A TP .

Les topo is om éras es perm ettent une ro ta t ion de la part ie in férieure et la téra le , e t es t s u iv ie d 'une

c oupure par l'endonuc léas e et d 'une res oudure par les ligas es .

L 'ens em ble de c es enz ym es qui c ata ly s ent c es éc hanges perm ettent à part ir d 'un des deux brins

d 'éc hanger les 2 brins .

Ce s y s tèm e s e trouv e en gros c hez tous les euc ary otes (s auf les lev ures ) horm is qu 'il es t un

peu plus c om pliqué.

c - Cartograph ie phy s ique des c hrom os om es

On peut e f fec tuer le p lac em ent des gènes s ur des c hrom os om es en étud iant les f réquenc es de

c as s ure et de rec om bina is on de plus ieurs gènes liés .

P ar ex em ple pour 3 gènes liés , dont on aura dém ontré le fa it qu 'il s ont b ien liés , donc portés par

le m êm e c hrom os om e, par c oup le de gènes , on c ons idère les pourc entage deux à deux :

A -B = 17% de rec om bina is on = 17 UCM

A -C = 7% = 7 UCM

B -C = 10% = 10 UCM

Dans c e c as , on a une addit iv ité abs o lue, m ais c e n 'es t pas tou jours le c as . O n peut donc

déterm iner que dans l'o rdre , le gène A es t s éparé de 7 UCM du gène B qui le s u it , e t qu i es t

lu i-m êm e s uiv it à une d is tanc e de 10 UCM par le gène C .

5- Héréd ité l iée au sexe (gonosom es)

La plupart des organ ism es s upérieurs s ont d its G onodoniques c 'es t-à-d ire à s ex e s éparé. La

déterm inat ion du s ex e es t s y ngam e c 'es t-à-d ire qu 'e lle s e fa it pendant la féc ondat ion.

a- Déterm inat ion génét ique du s ex e

* S ex Rat io

Dans un popula t ion , le s ex ra t io es t le rapport entre le nom bre de fem elles et le nom bre de m âles

dans une générat ion donnée. Chez tous les organ ism es s upérieurs c e ra t ion es t env iron éga l à

1. Dans l'es pèc e hum aine il es t p lu tô t éga l à 0.96.

La déterm inat ion s y ngam e peut ê tre rem plac ée par la determ inat ion c hrom os om ique du s ex e.

Le s ex e es t c ons idéré c omm e un c arac tère génét ique: il y a une transm is s ion héréd ita ire de

50% d'un as pec t e t 50% de l'au tre . I l peut y av o ir des c as de m onohy brid ism e lors que l'on c ro is e

un hétéroz y gote av ec un hom oz y gote réc es s if . Ce princ ipe es t app lic ab le aus s i aux

c hrom os om es s ex ue ls .



Le s ex e es t c ons idéré c omm e un c arac tère génét ique: il y a une transm is s ion héréd ita ire de

50% d'un as pec t e t 50% de l'au tre . I l peut y av o ir des c as de m onohy brid ism e lors que l'on c ro is e

un hétéroz y gote av ec un hom oz y gote réc es s if . Ce princ ipe es t app lic ab le aus s i aux

c hrom os om es s ex ue ls .

L 'un des s ex es es t d it m onogam ét ique, a lors que l'au tre des d it d igam ét ique, en fonc t ion du

nom bre de gam étes d if fé rentes qu i peuv ent ê tre produ ite par un ind iv idu de c e s ex e.

* Les hétéroc hrom os om es

Les hétéroc hrom os om es X et Y ne s ont pas à 100% dif fé rents l'un de l'au tre . E n ef fe t , ils

pos s èdent des rég ions d 'hom olog ie où il y a pos s ib ilité de rec onnais s anc e et d 'appariem ent

pendant la m éios e, av ec une pos s ib ilité d 'éc hanges .

* D if fé rents ty pes d 'hétérogam ét ies

Hétérogam ét ie M âle

. T y pe PROTENOR (= nom d'un genre de punais e)

Ce ty pe ex is te c hez les ins ec tes : c erta ines m ouc hes , c ho léoptères , puna is es , ara ignées .

La fem elle pos s ède deux c hrom os om es X . E lle peut donc produ ire des ov u les qu i ont tous un

c hrom os om e X .

Le m âle pos s ède un s eu l hétéroc hrom os om e: X 0. I l peut donc produ ire deux ty pes de

s perm atoz o ïdes , l'un av ec le c hrom os om e X et l'au tre s ans c hrom os om e.

La F 1 prés entera 50% de X X et 50% de X 0.

. T y pe DROSOPHILE

Ce ty pe es t t rès répandu, c hez c erta ins d ip tères , am phib iens , m amm ifères (dont l'homm e),

p lantes s upérieures qu i c om portent des es pèc es m âles et fem elles .

La fem elle pos s ède deux c hrom os om es X et ne pourra donc produ ire que des ov u les av ec X .

Le m âle pos s ède deux ty pes de c hrom os om es : X et Y et v a donc produ ire deux ty pes de

gam ètes av ec X et Y .

La F 1 s era c ons t ituée de 50% d'ind iv idu X X et 50% d'ind iv idus X Y .

Hétérogam ét ie Fem elle

. T y pe A BRAXAS (= nom d'un papillon)

O n trouv e s e ty pe d 'hétérogam ét ie c hez c erta ins pap illons , o is eaux , rept iles , po is s ons .

La fem elle prés ente des c hrom os om es Z et W et produ ira donc deux ty pes d 'ov u les (W et Z ).

Le m âle ne prés ente qu 'un s eu l ty pe de c hrom os om e Z en deux ex em pla ires .

La F 1 s era c ons t ituée de 50% d'ind iv idu ZZ et 50% d'ind iv idus ZW .

. V ariante c hez c erta ins o is eaux

La fem elle ne prés ente qu 'un s eu l hétéroc hrom os om e Z et le m âle en pos s ède deux ident iques .

La F 1 s era c ons t ituée de 50% d'ind iv idu ZZ et 50% d'ind iv idus Z0.

b- Héréd ité liée au s ex e

P our un a llè le réc es s if d 'un gène porté par X , le c arac tère appara ît ra à 100% des c as c hez le

m âle , m ais il ne pourra appara ît re c hez la fem elle que s i c e lle -c i es t hom oz y gote réc es s iv e .

Dans c e c as , les fem elles s ont d ites v ec tric es ou c onduc tric es . L 'héréd ité liée au s ex e

n 'in terv ient a lors que s 'il y a c onc ordanc e entre le c arac tère et le s ex e de l'ind iv idu.

L 'autre ty pe d 'héréd ité liée au s ex e c onc erne les gènes portés par Y . O n parle d 'héréd ité

holandrique . Cet te s itua t ion es t rare . Dans c e c as , les c arac tères ne s ont t ransm is que c hez les

garc ons .

P our un c arac tère donné prés entant un a llè le dom inant e t un réc es s if .



P our un c arac tère donné prés entant un a llè le dom inant e t un réc es s if .

S i c e t a llè le es t porté par le c hrom os om e X et que l'on c ro is e une fem elle réc es s iv e

(hom oz y gote) e t un m ale s auv age (dom inant), on obt iendra les phénoty pes inv ers es , c 'es t -à-d ire

un m ale réc es s if e t une fem elle dom inante (hétéroz y gote). O n m et a lors b ien en év idenc e le fa it

que le gène s o it s ur le c hrom os om e s ex ue l X . Le rés u lta t de c e c ro is em ent es t appe lé Cris s

C ros s .

Lors que l'on fa it des c ro is em ents , s i il n 'y pas de lien év ident entre le phénoty pe et le s ex e de

l'ind iv idu, on n 'é lim ine c ependant pas la pos s ib ilité que le gène s e trouv e s ur un c hrom os om e

s ex ue l.

6- Action com b inée des gènes

L 'env ironnem ent peut in f luer s ur l'ex pres s ion des gènes .

De m êm e que des gènes entre eux peuv ent av o ir des in térac t ions .

Le phénoty pe d 'un ind iv idu es t dû non s eu lem ent à s on patrim oine génét ique, m ais aus s i aux

in térac t ions entre c erta ins gènes .

a- E pis tas ie (ac t ion d 'un gène s ur un autre)

On étud ie la dom inanc e ou la réc es s iv ité . Ce s ont donc des as pec ts d 'un m êm e gène, m ais un

gène épis tas ique par rapport à un autre es t un gène qui a une in f luenc e s ur l'ex pres s ion d 'un

autre .

E x : La prés enc e d 'un a llè le A lb inos (réc es s if ) d 'un gène en rapport av ec une c ou leur c a gomm er

tous les autres gènes en rapport av ec des c ou leurs pour s 'ex prim er de ty pe A lb inos aus s i.

b- P lé io t rop ie

S i un gène es t m uté , il peut av o ir des ef fe ts s ur p lus ieurs c arac tères . P ar ex em ple , un gène

c odant pour une enz ym e: s 'il es t m uté , la réac t ion ne s e réa lis e p lus pare il.

E x : Couleur du pe lage c hez la s ouris : une m utat ion de c e gène im plique des c hangem ents

c onc ernant la c ou leur des y eux , la ta ille des s ouris , leur rés is tanc e aux v aria t ions de

tem pérature a ins i que leur taux de féc ond ité .

c - P o ly gén ie

Dans c e c as , p lus ieurs gènes portés par des c hrom os om es dif fé rents s ont im pliqués dans la

réa lis a t ion d 'un c arac tère . O n s 'en rend c om pte lors que le gène peut av o ir des v ariab ilités

c ont inues .

E x em ple : la c ou leur de la peau:

Dans l'es pèc e hum aine c e c arac tère es t déf in i par p lus ieurs d iz a ines de gènes , c 'es t pourquo i on

peut av o ir des v ariantes in f in ies de c ou leurs de peau.

7- Létal i té

A l'é ta t hom oz y gote , un gène lé ta l entra îne la m ort des ind iv idus .

S i c e ty pe de gène s e trouv e s ur le c hrom os om e s ex ue l X , tous les ind iv idus m âles héritan t de

c e gène s ont c ondam nés .

B- HÉRÉDITÉ DANS L 'E S P ECE HUMAINE



B- HÉRÉDITÉ DANS L 'E S P ECE HUMAINE

1- Hétéroch rom osom es dans l 'espèce hum aine

- Chez la fem m e, il ex is te un c orpus c u le de B arr: par des c o lora t ions s péc if iques on peut

m ett re en év idenc e une m et ite m as s e ac c roc hée au nuc léop lasm e dans le noy au.

H is toriquem ent, c e t te obs erv at ion a été fa it s ur des neuronnes des c hats . Chez tous les

prim ates et notamm ent dans l'es pèc e hum aine, c hez les fem elles , c et te pet ite m as s e

c orres pond à la c hrom at ine s ex ue lle fem elle .

O n ne s av a is pas trop de quoi il s 'ag is s a it jus qu 'à c e qu 'on c om pte les c hrom os om es . I l fu t

déc ouv ert en 1953, en c ons idérant un ind iv idu fem elle , e t notamm ent la v aria t ion du nom bre de

c hrom os om es , e t en part ic u lie r le nom bre de X .

Le nom bre de Corpus c u les de B arr obé it à une règ le : Nom bre de c hrom os om es X -1. P our un

ind iv idu fem elle norm al à 2 c hrom os om es X , il y a un s eu l Corpus c u le de B arr.

I l c orres pond à un des deux c hrom os om es X qui es t perpétue llem ent c ondens é (c omm e lors de

la c ondens at ion pour une m itos e). I ls c orres pond à une inac t iv a t ion de l'in form at ion génét ique,

é tant donné que la c hrom at ine c ondens ée es t m oins ac t iv e . Dans c e c as , un des deux

c hrom os om es X d'un ind iv idu es t m oins ac t if e t c e peut ê tre c e lu i du père ou de la m ère.

Ce princ ipe a été dém ontré en dos ant une enz ym e dont on s a it que le gène s e trouv e s ur le

c hrom os om e X (la gluc os e-6-phos phate dés hy drogénas e G 6P D ). Le taux de c et te enz ym e c hez

la fem elle es t éga l à c e lu i c hez le m âle , c e qu i m ontre que le gène c odant pour c et te enz ym e ne

s 'ex prim e pas deux fo is .

Un ind iv idu fem elle es t c ons idéré c omm e un éta t génét ique m os aïque. E n ef fe t , le génoty pe et le

phénoty pe peuv ent d if fé rer s e lon que c 'es t le c hrom os om e paterne l ou m aterne l qu i s 'ex prim e. la

G 6P D c hez la rac e no ire es t prés ente à hauteur de 250 enz ym es A et B . Un ind iv idu

hétéroz y gote pour c e gène prés entera les enz ym es A ou B s elon les c e llu les . A ins i pour c haque

c e llu le , le c hrom os om e portant le gène A OU B s 'ex prim e.

I l ex is te un autre gène s ur X res pons ab le de l'alb in is m e oc c u la ire , c 'es t -à-d ire un défaut de

p igm enta t ion de la ré t ine . S i il ex is te c hez un garc on, l'a lb in ism e oc c u la ire es t to ta l, e t c onc erne

donc toute la ré t ine . E n rev anc he, c hez une f ille hétéroz y gote , on v o it b ien que l'inac t iv a t ion du

c hrom os om e es t a léato ire : en ef fe t , c erta ines c e llu les s ont p igm entées et d 'autres non, d 'où

l'e ta t m os a ïque.

Cependant , l'inac t iv a t ion du c hrom os om e X n'es t pas to ta le : les deux ex trém ités des bras longs

et c ourts res tent ac t ifs (le bras long es t appe lé bras 'q ' e t le bras c ourt es t appe lé 'p '). P our le

c hrom os om e inac t iv é , les gènes s itués aux ex trém ités res tent ac t ifs .

Horm is c es deux rég ions , il ex is te aus s i que lques gènes qu i ne s ont pas inac t iv és . Ce

phénom ène c orres pond à une c erta ine form e de dés équilib re : c hez les fem elles , que lques

enz ym es s ont deux fo is p lus ac t iv es .

- Chez l'homm e, il ex is te éga lem ent un c orpus c u le Y , détec tab le grâc e à des c o lora t ions

s péc if iques (ex : la quinac rine , f luo). I l s e trouv e dans le noy au es t dev ient t rès c o loré s ous l'e f fe t

de la qu inac rine. S a loc a lis a t ion es t t rès a léato ire , e t c orres pond à une rég ion du c hrom os om e Y

qui f ix e c e c o lorant .

2- E xem p les de gènes po rtés par les hétéroch rom osom es



2- E xem p les de gènes po rtés par les hétéroch rom osom es

a- G ènes portés par X

Le c hrom os om e X es t beauc oup plus grand que Y . C 'es t un c hrom os om e m étac entrique,

c 'es t -à-d ire que le c entrom ère es t légèrem ent ex c entré . I l es t c om pos é d 'env iron 165M B as es .

* P atho log ies réc es s iv es liées à X (dûes à des m utat ions )

O n s a it que c erta ines s ont réc es s iv es c ar les anom alies s e m anifes tent av ec une plus grande

fréquenc e c hez l'homm e.

P ar ex em ple :

Déf ic it des G 6PD

A lbun ism e oc c u la ire

M y opath ies (B ec k er e t Duc henne)

Les m y opath ies peuv ent ê tre de deux form es . Toutes les deux s ont une dégénéres c enc e des

m us c les les p lus fréquentes (1 na is s anc e s ur 3-4000) s u iv ie d 'une atroph ie des m us c les des

c e in tures ou des m em bres . E lles s e déc larent v ers 4-5 ans et le déc ès s urv ient entre 20 et

30ans . Le gène c onc erné es t t rès long (2400paires de bas es et 73 ex ons ). I l c ode pour une

proté ine f ib rilla ire (env iron 400kD) qu i perm et la lia is on de l'ac t ine av ec le p lasm alemm e dans les

m us c les : la dy s troph ine . L 'une des m utat ions (c aus ant la m y opath ie de B ec k er) es t res pons ab le

d 'une m alform at ion de la dy s troph ine, e t l'au tre (res pons ab le de la m y opath ie de Duc henne) s e

c arac téris e par l'abs enc e to ta le de c et te pro té ine.

Hém ophilie A et B

Les hém ophilies A et B , m ais s urtout la A représ entent 85% des c as d 'hém ophilie . La A es t 9 à

10 fo is p lus fréquente . E lles s ont c aus ées par un gène porté par X c odant pour un fac teur de la

c oagula t ion du s ang (Fac teur V I I I pour le c as B et Fac teur IX pour le c as A ).

Da lton ism e V ert e t Rouge

I l ex is te d 'autres ty pes de dalton ism es m ettant en jeu d 'autres c ou leurs , m ais c e lu i-c i es t c aus é

par un gène du c hrom os om e X .

Ic hty os e

I l s 'ag it d 'une form e de K ératos e, c 'es t -à-d ire une fabric a t ion ex c es s iv e de K érat ine au n iv eau du

tégum ent (derm e). Cet te patho log ie s e c arac téris e par la prés enc e de plaques quas i

généra lis ées s ur tout le c orps . O n l'appe lle aus s i la m alad ie de l'Hom m e P orc -E p ic .

* P atho log ies Dom inantes

Cette s ituat ion es t rare , m ais e lle es t m is e en év idenc e lors qu 'un homm e transm et la patho log ie

à toutes s es f illes et auc un de s es f ils .

Rac ht ism e

Certa ines form es de rac h it ism e s ont des patho log ies dom inantes portées par le c hrom os om e X ,

notamm ent l'hy pophs phatén ique qui es t un rac h it ism e v itam ino rés is tant : la p lupart des

rac h it ism es peuv ent ê tre c ontrec arrés par un apport de v itam ines (D ), m ais c e lu i-là non.

M alad ie d 'A lbrigh t

M alad ie c arac téris ée par un taux de Calc ium très fa ib le , une hy pophos phorém ie, e t une

d ism orph ie du v is age, des m em bres , des m ains .

S y ndrôm e de l'X frag ile

Cet te patho log ie es t la c aus e la p lus fréquente des re tards m em taux héréd ita ires : dans le

c ary oty pe des homm es at te in ts , on rem arque que le bras long du c hrom os om e X peut s e c as s er

t rès fac ilem ent dans s a part ie d is ta le s ur le gène FM R1, entre le gene qui déterm ine l'hém ophilie

A et B .



A u niv eau du prem ier ex on, il ex is te une s équenc e (CGG ) répétée un très grand nom bre de fo is ,

m ais c e nom bre es t v ariab le . I l peut y av o ir am plif ic a t ion de c e trip le t av ec un ac ide am iné,

l'a rg in ine. Dans la s ituat ion norm ale , le nom bre de c es ac ides am inés (A rg) es t c om pris entre 6

et 46. O n c ons idère dé jà c omm e anorm al une s ituat ion où l'on trouv era it 50 ou 60 c op ie de c et

ac ide am iné. M ais dans c e c as , on le c om pte p lu tô t par c enta ines , v o ir m êm e jus qu 'à 1300.

A lors , la pro té ine n 'es t p lus fonc t ionne lle . S a fonc t ion ex ac te es t enc ore as s ez m éc onnue, m ais

s 'il y a m alform at ion, on rem arque l'apparit ion d 'une patho log ie qu i in téres s e le s y s tèm e nerv eux

c entra l e t qu i peut s e c arac téris er par des re tards m entaux im portants .

b- G ènes portés par Y

Y es t le p lus pet it c hrom os om e de notre patrim oine génét ique. I l ne représ ente que 2 à 3 % de

l'in form at ion génét ique. C 'es t un c hrom os om e ac roc entrique, c 'es t -à-d ire que le c entrom ère es t

as s ez largem ent ex c entré . I l es t fo rm é d 'env iron 60M B as es .

I l ex is te des rég ions d if fé renc ie lles et des rég ions hom ologues (que l'on re trouv e c hez X )

Les rég ions d if fé renc ie lles portent des gènes que l'on ne trouv e un iquem ent que c hez les

homm es et en un s eu l ex em pla ire . E lles représ entent as s ez peu de gènes : que lques d iz a ines .

- L 'un des p lus im portant es t s itué s ur le bras long et perm et le c ontrô le de la

s perm atogénès e: le gène A ZF . I l c ode pour le fac teur d 'az os perm ie , c 'es t -à-d ire l'abs enc e de

s perm atoz o ïdes : il perm et de rég ler la s perm ie . Une m utat ion de c e gène peut engendrer une

c hute du nom bre de s perm atoz o ïdes jus qu 'à l'in fert ilité .

- Un autre gène c ode pour un phénom ène en re la t ion av ec la c ro is s anc e des dents

notamm ent: c 'es t le gène AM E LY qui c ode pour l'am élogén ine, c ons t ituant pro té ique de l'ém ail.

- I l ex is te un gène im pliqué dans la d if fé renc ia t ion tes t ic u la ire des gonades

em bry onnaires : Le gène SRY . I l s 'ag it du fac teur prim aire (le prem ier m is en p lac e), av ec la

pro té ine TDF (Fac teur de Déterm inat ion du Tes t ic u le). I l s e t rouv e s ur la part ie term ina le du bras

c ourt . P endant longtem ps on n 'a pas s u s i c e gène éta it déterm inant , m ais m ain tenant ou i. La

pro té ine TDF (env iron 200 aa) a une af f in ité pour l'A DN : quand elle s e f ix e , e lle do it in f luer s ur

l'ex pres s ion des gènes autres .

Notamm ent, on pens e que s ur X , il ex is te un autre gène (le gène Z ) qu i do it norm alem ent

réprim er tout le dév e loppem ent du s ex e m as c u lin , e t la pro té ine TDF (et le fac teur prim aire S RY )

réprim e le gène Z pour perm ett re la d if fé renc ia t ion m âle .

Chez un ind iv idu fem elle , le gène Z s era it lib re de réprim er le dév e loppem ent m âle , d 'où la

d if fé renc ia t ion en organ ism e fem elle .

c - Régions hom ologues de X et Y

I l ex is te une rég ion c omm une entre les deux c hrom os om es X et Y : la rég ion P AR 1 . Cet te rég ion

es t s ituée à l'ex t rém ité d is ta le du bras c ourt de X et Y .

I l en ex is te un autre P AR 2 , m ineure c e lle -là à l'au tre ex trém ité d is ta le . E lle n 'es t c ons t ituée que

d 'une c enta ine de paires de bas es .

Lors de la m éios e, les c hrom os om es X et Y peuv ent s 'apparier, en s e rec onnais s ant par l'une c e

c es deux rég ions . I l peut a lors y av o ir un phénom ène de Cros s ing O v er, princ ipa lem ent au

n iv eau de la P AR 1 , p lus im portante .

Ce phénom ène es t néc es s a ire pour la fert ilité des gam ètes m âles à la s u ite de la m éios e: s i c es

éc hanges s e font , c e la im plique une c ourte s équenc e nuc léot id ique s ur les que lles il ex is te des

gènes hom ologues . Ces dern iers s ont t ransm is par les autos om es , e t non pas les hétéros om es .

Notamm ent, un gène très c onnu déterm ine un s y s tèm e de groupage s anguin (X g) dont le gène

s e trouv e en part ie s ur la rég ion P AR 1 : on parle d 'héréd ité ps eudo-autos om ique .



3- E xem p les de gènes po rtés par les au tosom es

a- G roupes S anguins

* S y s tèm e A BO

Le gène c odant pour la déterm inat ion de c e groupe s anguin es t s itué s ur le c hrom os om e 9. I l s e

c arac téris e par un po ly a llé lism e d 'ant igènes s e trouv ant s ur les hém at ies et d 'autres c e llu les .

* Rhés us

Ce gène oc c upe un loc us du c hrom os om e 1. I l peut y av o ir l'a llè le + (85% des c as ) e t l'a llè le -

(15% ) qu i c orres pond à la s y nthès e ou non de la pro té ine Rhés us (es pèc e de s inge).

* Duf fy

Ce gène s e trouv e s ur le prem ier c hrom os om e et c ode pour la pro té ine Duffy qu i peut ê tre

prés ente ou abs ente s ur les hém at ies . E lle perm et la détec t ion du s y s tèm e paras ita ire .

* M N

Le gène c odant pour le groupe s anguin M N es t p lac é s ur le c hrom os om e 4 et perm et la s y nthès e

de la pro té ine M ou la pro té ine N .

b- G ènes c odant pour les A nt ic orps (Fabriqués par les ly m phoc y tes B )

Un ant ic orps es t une proté ine à s truc ture quaterna ire , donc c om pos ée de plus ieurs pept ides .

C 'es t une c ha îne pept id ique c om pos ée de 2 c ha înes lourdes ident iques et 2 c ha înes légères

ident iques . I l peut c ependant y av o ir des v ariantes d if fé rentes : la c ha îne légère peut e tre de ty pe

'Lam bda ' ou 'K appa ' (Let t re grec que en form e de X arrond it ). Ces deux c ha înes pept id iques s ont

c odées par deux gènes res pec t iv em ent du c hrom os om e 22 et 2 . Les c ha înes lourdes peuv ent

ex is ter s ous 5 form es d if fé rentes et e lles s ont c odées par un gène du c hrom os om e 14.

Un ant ic orps à lu i s eu l im plique donc 3 c hrom os om es .

c - S y s tèm e HLA

I l s 'ag it d 'un s y s tèm e d 'h is toc om pat ib ilité m ajeure , ind iquant s i ou i ou non une gref fe es t fa is ab le .

O n parle de donneurs c om pat ib les et d 'ac c epteurs c om pat ib les pour év ite r les re je ts .

C 'es t en que lque s orte la c arte d 'ident ité de c hac un de nous . P lus ieurs loc i du c hrom os om e 6

s ont im pliqués , dont 5 princ ipaux :

- A : 1 gène av ec une 60aine d 'a llè les ,

- B : au m oins 110 allè les ,

- C : au m oins une 40aine d 'a llè les ,

- D : au m oins une c enta ine d 'a llè les ,

- DR (D Rela ted): au m oins une c enta ine d 'a llè les .

O n v o it donc b ien que la probab ilité es t t rès fa ib le d 'av o ir les m êm es allè les pour c haque gène

entre 2 ind iv idus . Toute fo is , c erta ines c om bina is ons s ont c ons idérées c omm e c om pat ib les .

d- V is ion du B leu

Le Dalton ism e du bleu n 'es t pas une héréd ité liée au s ex e: E lle es t c aus ée par un gène prés ent

s ur le c hrom os om e 7.



e- P atho log ies autos om iques m onogéniques réc es s iv es

S i un ind iv idu na ît a t te in t d 'une patho log ie et que s es deux parents ne s ont pas m alades , a lors

c e la s ign if ie que les deux parents s ont porteurs (v ec teurs ) de c et te tare à l'é ta t hétéroz y gote .

De nom breus es patho log ies portent s ur des enz ym es .

* P hény lc étonurie

Cet te patho log ie s e c arac téris e par la prés enc e de phény la lan ine et d 'ac étone dans les urines .

Cec i prov ient du fa it que la phény la lan ine hy dro las e s e trouv e en trop pet ite quant ité dans

l'o rgan ism e et donc peu es t t rans form é en ty ros ine.

* M uc ov is c idos e

1 enfant s ur 2000 peut ê tre porteur de c et te m alad ie . I l s 'ag it d 'une f ib ros e c is t ique du panc réas

qu i s e tradu it par une produc t ion anorm ale de m uc us , une ins uf f is anc e res p ira to ire , une

ins uf f is anc e du panc réas ex oc rine et une c om pos it ion ion ique de la s ueur anorm ale .

Un gène du c hrom os om e 7 c ode pour la pro té ine CFTR qui es t un régu la teur t ransm em brana ire

de la f ib ros e c is t ique.

Cet te pro té ine es t un c ana l t ransm em brana ire qu i im plique des trans ports du c h lore . E lle

prés ente p lus ieurs hé lic es A lpha et s es deux ex trém ités N et C Term ina l s ont tournées v ers le

c y tos o l. E lle s e c om pos e ex ac tem ent de 2 part ies à 6 hé lic es transm em brana ires re liées par

une grande bouc le av ec un dom aine pouv ant f ix er l'A TP et un dom aine régu la teur de la pro té ine.

A l'ex t rém ité N Term ina l, la pro té ine CFTR peut enc ore f ix er de l'A TP .

O n c onnaît 200 à 300 m utat ions pouv ant a f fec ter c et te pro té ine. Dans 60% des c as , un c odon

au niv eau du dix ièm e ex on a dis paru s u ite à l'e lim inat ion d 'un ac ide am iné (P he). Du c oup, la

pro té ine ne fonc t ionne p lus c orrec tem ent: e lle es t inc apab le de f ix er l'A TP et le c ana l c h lore

s 'ouv re m oins fréquemm ent.

* M alad ie de Tay -S ac hs

Ce s y ndrôm e appara ît dans les prem iers m ois et s e c arac téris e par une ins uf f is anc e ps y c h ique

qu i f in it par c aus er la m ort dans la deux ièm e année.

S ur le c hrom os om e 15 s e trouv e un gène c odant pour une enz ym e qui c oupe GM 2 dans les

c e llu les nerv eus es .

* D répanoc y tos e et Tha las s ém ie

Ces deux patho log ies af fec tent les hém at ies .

L 'hém oglob ine es t une proté ine à s truc ture quaterna ire . I l ex is te deux c ha înes de ty pe A lpha et

deux c ha înes de ty pe B éta qu i donnent une proté ine de ty pe A lpha2 B éta2 .

Le gène c odant pour A lpha es t s itué s ur le c hrom os om e 16 et s e trouv e l`en deux ex em pla ires .

Le gène c odant pour B éta s e trouv e s ur le c hrom os om e 11 en un s eu l ex em pla ire .

La drépanoc y tos e es t une aném ie fa lc ifo rm e, c 'es t-à-d ire que les hém at ies ont une form e de

fauc ille e t e lles t rans portent m al le d iox y gène et le d iox y de de c arbone.

I l ex is te des m utat ions du gène B éta , notamm ent le c as de la s ubs t itu t ion de l'ac ide g lu tam ique

par une v a line en pos it ion 6.

Les hém oglob ines ont a lors tendanc es à adhérer les unes aux autres et à form er des f ilam ents

dans les hém at ies .

La tha las s ém ie es t c aus ée par une m utat ion af fec tant le prom oteur de c es gènes : e lle a f fec te

donc le taux d 'ex pres s ion des gènes .



La tha las s ém ie es t c aus ée par une m utat ion af fec tant le prom oteur de c es gènes : e lle a f fec te

donc le taux d 'ex pres s ion des gènes .

I l ex ite deux ty pes de m utat ions , c onc ernant le prom oteur du gène A lpha et le prom oteur du

gène B éta . L 'A p lha-tha las s ém ie es t la m alad ie la p lus fréquente dans l'es pèc e hum aine.

De plus la m alad ie perdure c ar c et te anom alie c onfère aux ind iv idus une rés is tanc e à l'égard

d 'autres m alad ies .

f - P atho log ie autos om ique m onogénique dom inante

Les s u je ts at te in ts ont ob liga to irem ent 1 des deux parents at te in ts .

Les c ons équenc es peuv ent ê tre :

- Réc epteurs c e llu la ires anorm aux ,

- P ro té ines anorm ales .

E x 1: Dy s troph ie m y oton ique de S te inert : m oy path ie autos om ique la p lus fréquente :

S ur le c hrom os om e 19 s e trouv e un gène c odant pour une proté ine. Ce gène peut s ub ir un

phénom ène d 'am plif ic a t ion et donne alors une proté ine anorm ale .

E x 2: Hy perc ho les téro lém ie Fam ilia le

La m utat ion s e fa it au n iv eau du réc epteur aux LDL. Celu i-c i es t c odé par un gène du

c hrom os om e 19.

E x 3: A n irid ie (abs enc e d 'iris )

Deux gènes c onduis ent au m êm e phénoty pe. L 'un es t s itué s ur le c hrom os om e 2 et l'au tre s ur le

c hrom os om e 11.


