L"'origine du génotype des individus

Diaporama modifié
D’apres D Giralda e A Giralda



Caryotype d’ une
cellule de peaw
huwmaine

Caryotype d une
cellule somatique
de drosophile




Caryotype d une cellule de peanw huwmaine et d uw ovocyte

[
i

S @ud

NS

Homme 46 23
Chien 78“ 39
.C“hat 38 19
Poule 78 39
Ver de terre 36 18
Drosoph‘ile 8 4

Le nombre de chwomosomes présents cheg différentes

especes d

4

(O AVY 1470 VY, &




A~ In ohrémosomeBeux chromosomes
homologues
Une chromatide
Centromeére —
Locus du gémesA’un géneAlitlea> I R Aicle o
\ —

individu héréazygote pour le géne A



Reéaliser un schéma de
mitose pour une cellule avec
2n = 4 et deux couleurs

Interphase Prophase Métaphase Anaphase Télophase Interphase

la mitose d'une cellule animale



Les caractéristiques des clones

Colonies formées a partir de & cellules
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Nathan Ed. 2020, p.32



Ecrevisse marbrée portant des embryons clonaux.

L'écrevisse marbrée est une espece apparue tres
récemment. Elle n‘est composée que de femelles, se
reproduisant de facon asexuée : ce sont des ceufs non
fécondés, formés par mitose, qui sont a l'origine des
embryons.

En 2018, le génome de 7 individus a été séquencé :

— 6 écrevisses marbrées (individus 1 a 6) ;

— une écrevisse d'une espéce proche (individu 7), @
reproduction sexuée. Ce sont des individus de cette
espéce qui ont donné naissance @ la nouvelle espece
d’écrevisses marbrées.

Nathan Ed. 2020, p.29



—
1)
v 3
o
m

OOOOOOOCOE! -

| . A ) Mutation a I'origine
| () Cellule initiale @(\JQ—;} Sous-clones %>>de Factivation de TERT

Evolution d’un clone de cellules tumorales.

Tumeur au temps t % ,@5

Lorsque les télomeres sont trop courts, les cellules
ne sont plus capables de division. Au contraire, I'activation
anormale de TERT permet de rétablir la longueur des télo-
meres, donc de conserver les capacités de réplication et
division cellulaires de maniére indéfinie.

Nathan Ed. 2020,
n 20



Extraits de séquences codantes du géne TERT et de son site régulateur.

Organlsqtmn d'une portlon du chromosome 5 portant le géne TERT
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Uorigine de U'expression de TERT

ETS1 est un facteur de transcription. C'est une
proteine capable de se fixer sur des portions d'ADN
des sites régulateurs de divers genes.

Son site de fixation contient au minimum une
sequencedutype: ~c T

[ 1] ]
GGAA

Des chercheurs ont étudié les interactions possibles
entre ETS1 et le promoteur de TERT, grace a une
technique de cristallisation de ces molécules.

Protéine §

S#es  Promoteur
%de T§RT

Nucléotides
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Interaction entre ETS1 et une séquence régulatrice de TERT

Nathan Ed. 2020, p.31

mutée (visualisation avec Libmol).



Méiose et fécondation: un brassage
chromosomique

La méiose, une diversité de gametes haploides:




N

Quantité d’ADN par
cellule (unité arbitraire)

2Q

Q/2

A

Méiose

v

A

>
Temps

Evolution de la quantité d’ADN cellulaire au cours du processus de méiose




Prophase 1 El

Métaphase 1 |

Télophase 1 [

En prophase | :

les chromosomes homologues de
chaque paire commencent a se
condenser et s’apparient étroitement
sur toute leur longueur : ils forment
des bivalents.

En métaphase | :

les chromosomes homologues,
toujours appariés, se disposent sur le
plan équatorial de la cellule.

En anaphase | :

les paires de chromosomes homologues
se dissocient; chaque chromosome
s’éloigne de son homologue en migrant
vers des pdles opposés de la cellule.

A lissue de la télophase | :

les deux cellules résultantes possedent
chacune un chromosome a 2 chromatides
de chaque paire. Ces cellules ont vu leur
contenu génétique se diviser par deux ;
elles sont donc d’ores et déja haploides.




La prophase Il :
elle est tres réduite; le matériel
génétique se condense a nouveau.

En métaphase Il :
les chromosomes se placent sur le
plan équatorial.

En anaphase Il :
les chromatides sceurs se séparent
et migrent vers des poles opposés.

A la fin de la télophase Il :

les 4 cellules formées possédent
toutes n chromosomes a une
chromatide.

Cl Prophase 2

il Métaphase 2

i34 Anaphase 2

U} Télophase 2




Le testicule est formé de nombreux tubules repliés et pelotonneés, les tubes séminiferes, dans la

lumiére desquels sont produits les spermatozoides. Le déroulement de cette formation s’appelle la
spermatogénese.




Schéma d’une coupe transversale de tube
séminifere

Cytoplasme

Cellule de
Sertoli

Noyau

Spermatogonie

Spermatocyte |

Spermatocyte Il

Spermatide

Spermatozoide

Lumiere du tube séminifere




2. Le comportement des chromosomes lors de la fécondation:




Membrane de
fécondation

Ovule entoure de
spermatozoides

Pronucléi

Entrée d'un
spermatozoide

Images tirées du site http:/fwww.incertas-sedis frfglfdocut333_32 fecondation_homme.htm




LA FECONDATION



Gamete male Gamete femelle
223 223

Cellule ceuf
213 X 213

Le zygote possedera 1 seule combinaison chromosomique sur 64 billions de
combinaisons possibles



Reproduction et brassage allélique:

Un brassage interchromosomique:
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A partir d'une cellule a 2n=4, le brassage interchromosomique seul conduit a

4 types de gametes équiprobables différents, c'est-a-dire a 4
combinaisons alléliques différentes.

La méiose et le brassage interchromosomique
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Brassage interchromosomique chez |la drosophile
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Nous ne produisons
gu’un seul type de
gamétes

Je suis heterozygote.
Mon phenotype
n’exprime que les
alleles dominants

F1 M



Brassage interchromosomique chez |la drosophile
C’est un

Je suis
heterozygote

Je suis homozygote
double recessif



Brassage interchromosomique chez |la drosophile
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Moi, étant
homozygote, je ne
produis qu’un seul
type de gaméte

Lors de la méiose je
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Brassage interchromosomique chez |la drosophile

Tous les phénotypes sont
équiprobables.

Les génes sont indépendants.
La méiose réalise un brassage
interchromosomique

25% 25% 25% 25%



2. Le crossing over: un brassage intrachromosomique:
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Le Brassage intrachromosomique chez la drosophile

Allele

« yeux blancs »

Alléle « yeux
rouges » Alléle

« COrps noir »

Allele

« corps beige » : :
Le crossing-over a lieu lors de la

prophase 1 de la meiose

Les chromosomes homologues
s’apparient




Le Brassage intrachromosomique chez la drosophile

Les chromatides des chromosomes homologues
s’entrecroisent et forment des chiasmas




Le Brassage intrachromosomique chez la drosophile

Puis les chromosomes se separent lors de
| 'anaphase 1 de la méiose







Brassage intrachromosomique chez la drosophile.




Brassage intrachromosomique chez la drosophile.



Brassage intrachromosomique chez la drosophile.
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Tous les individus de\
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dominants
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Brassage intrachromosomique chez la drosophile.
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Nous sommes vos
fréres et sceurs
méme si nous
sommes légerement
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Brassage intrachromosomique chez la drosophile.

Chiasma i

N

Nous sommes vos
fréres et sceurs
méme si nous
sommes légerement
différents de nos

parents

Nous sommes issus
d’'un brassage

intrachromosomique
lors de la prophase de
la premiere division de
la méiose




Brassage intrachromosomique chez la drosophile.

W
d

|
Chiasma & |

) r
t Division 1

Division 2

@@@@




Brassage intrachromosomique chez la drosophile.
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Chiasma &
4 Phénotypes parentaux Phénotypes recombinés

largement majoritaires minoritaires

es statistiquement
rce que il n'y a pas

Les genes sont donc
liés, portés par la
méme paire de
chromosome.

Les phenotypes parenta
sont donc issus de méio
avec et de meiose sans
crossing over, alors que le
phénotypes recombinés

proviennent seulement des
meéiose avec crossing over.

Il y a eu brassage
intrachromosomique




Le brassage du a la fécondation:




= Le groupe sanguin d'un individu est défini par deux paires de chromosomes :
les chromosomes 1 et 9.

2 La paire de chromosomes 1 porte I'information du groupe Rheésus et pre-
sente deux alléles notés Rh* et Rh™. Lorsque les alleles Rh™ et Rh™ sont présents
simultanément, I'expression de I'alléle Rh™ n'est pas visible.

o La paire de chromosomes 9 porte I'information du groupe sanguin ABO. Les
alleles A ou B gouvernent la production de molécules (A ou B) & la surface des
globules rouges caractéristiques des groupes sanguins. L'alléle O ne déclenche
la production d'aucune de ces deux molécules. Lorsque I'allele A ou B est pré-
sent avec I'alléle O, seule I'expression de ['allele A ou B est visible. Et lorsque
les alleles A et B sont présents simultanément, ils s'expriment tous les deux.

paire 1 paire 9 i

? ~ paire 1 paire9 ¢

Les groupes sanguins dans cette famille.
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Devenir des chromosomes 1 et 9 au cours de la reproduction sexuée.



Evaluation du nombre de combinaisons chez ’Homme

Valeur Nombre de
combinaisons

Nombre total de chromosomes 23 223
Nombre moyen de genes par 1300 223X1300
chromosome

Hétérozygotie 6,7% 223X1300X0,067
Fréquence moyenne de crossing- 3% 223X1300X0,067X0,03
over

Combinaisons =260

Le nombre de combinaisons pour un zygote humain, est supérieur a 2% X
2%0 soit 1,32 X 1036, soit 1,3 milliard de milliards de milliards de milliards.



Les anomalies lors du brassage :

Des anomalies lors du brassage
interchromosomique:
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Mécanisme d'apparition des trisomies (cas 1) Mécanisme d'apparition des trisomies (cas 2)



A clirsmasome 21

regions du chromosome
portant kes genes
responsables du ]

phinatype trisomigue 21

paire de
chromosomes 21

chirpmosoing partant un
fragment de chromosome
21 translogue

ﬁ— autre chromoseme

fixation du fragment de
cliroanosome 21 sur un
autre chromosoane

cassure d'un
fragment dip
chromosome 21

|'_|:||in;'- de 'apire
chromosome + fragment
transloguoé

les geénes responsables du phénotype type trisemie 21 sont
presents en trods exemplaires @ Vindivide est frisomigoe 21
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Des anomalies lors du brassage intrachromosomique:




Crossing over inégal

This tetrad is mispaired at meiotic synapsis.
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The result, after crossing over, is two unequal

chromosomes: one with a duplication (3)
and one with a deletion ( 2).



Les globines



Comparaison des globines G,B,Y et C en 3D ( structures obtenues a I'aide du logiciel RasTop)

La similitude des structures des globines présentées peut suggérer I'idée d’une parenté
entre ces molécules, donc des génes qui les codent.
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Représentation en squelette carboné de 4 globines humaines

& gammahom - 1FDH (O] x] (&

Représentation en rubans de 4 globines humaines




Localisation des génes des globines

Le géne de la myoglobine est situé sur le chromosome 22
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Duplication et transposition du géne de la globine a

@ | )
Mutati4-w du gene de la globine a ‘

Tem 0253 géOIOgiqueS (Echelle non respectée)

—a || ) G @ ) I |
Duplicatine la
myoglobine

—a || ]

Géne de la MYOGLOBINE




Q || ) O ( @ [ )
4 Geéne de la gigbine B

Mutation du ggne de la globine a

0] ) O — ( @ N )

Duplication et transposition du géne de la globine a

Q | )
Mutati4-w du gene de la globine a ‘

Tem 0253 géOIOgiqueS (Echelle non respectée)

Q || ) | O I I |
Duplicatine la
myoglobine

( Q || )

Géne de la MYOGLOBINE




Tem 0253 géOIOgiqueS (Echelle non respectée)
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Tem 0253 géOIOgiqueS (Echelle non respectée)
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