Théme 1 : La Terre, la vie et I'organisation du vivant : 11 Transmission, variation et expression du patrimoine génétique : 113 Mutation de I’ADN et variabilité génétique

TD1 — Les mutations, sources de diversité génétique au sein des populations
(d’apres Belin, Ed. 2019, p. 40-41)

A l'intérieur de chaque population, les individus ne sont jamais strictement identiques. Ces différences visibles (
couleur de la peau, des cheveux, tolérance au lactose ou résistance a certaines maladies ) trouvent leur origine dans de
minuscules modifications de 'ADN : les mutations.

Apparues au hasard au cours des générations, elles peuvent rester sans effet, modifier un caractére ou, parfois,
conférer un avantage dans un environnement donné.

En analysant différents exemples issus de I'espéce humaine et de populations bactériennes, il s’agit de
comprendre :

Comment les mutations contribuent a la diversité génétique et phénotypique observée au sein des populations.
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1 MCIR, une protéine impliquée dans la
pigmentation de la peau. La couleur de la peau dépend
de l'exposition au solell et de l'expression de plusieurs génes,
dont le géne MCIR, qui dirige la synthése de la protéine du
méme nom. Lorsque la protéine MCIR est activée, le mélanocyte
(cellule de la peau) produit un pigment brun-noir. Sinon, un
pigment de couleur rouge-jaune est produit.
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fonctionnelle humaine. La notation VBOL signifie qu'en position 60, lacide
aming Valine (V) a été remplacé par un acide aminé Leucine (L).
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5 Quelques conséquences possibles nouvelles variations de caractéres ot se sont plus ou moins répandues
d'une mutation germinale, dans les populations. Certaines ont pu dtre datées.



