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Chapitre 3 : De maniére semble-t-il contradictoireavec les mécanismes assurant la stabilitg
au cours de la réplication, on observe qu’un genespit exister sous plusieurs formes alléliques
dans les populations naturelles.

\"ZJ

L'étude de la synthése d'un polypeptide vient despermettre de définir l'unité génétiquan géne contrdle la
synthése d’'un ARN messager, un ARN messager détemsi la séquence d'un polypeptide, un polypeptide
remplit une fonction .....

Nous reviendrons trés bientbt sur cette chaineétiéments qui va des génes aux caractéeres (1).

Nous savons par ailleurs que les génes sont dimuésntinuité grace a la réplication semi consergat

Tout cela paraiinéluctable et contradictoire avec 'immensaeliversité des étres vivants,

Dans ce chapitre, nous allons illustrer cette realittion au niveau de I'espéce, groupe naturet doaos avons donné
la définition dans le chapitre 1 (note 2). Lesélifinces entre espéces seront envisagées danseuntegitre.

On verra que ce chapitre est assez court : il asépéaré du chapitre suivant, afin de bastinguer la simple
constatation de la diversité génétique et lemusesde cette diversité, que nous envisagerons dartslgitre suivant.

1. La diversité des caracteres

Faut-il le préciser : tous les hommes se ressembidfisamment pour que nous ayons le sentimampartenir a la
méme espéce (encart 10). Pourtant, a I'exceptienvdgs jumeaux, nous présentons des différencielerétes avec
notre voisin et méme avec les membres de notrdléami

Cette diversité des caractéres est la régle géndais I'ensemble des espéces, quel que soit detéex que I'on
étudie.

Jusqu’au XIX eéme siécle, on s’est borné a la comistan établissant desllectionssur la base degpparences ce qui
avait le mérite d’'établir dedassificationsen rapprochant les espéces qui se ressemblent.

Nous allons maintenant examiner la diversité aeanvdes macromolécules, ce qui nous donnera desigaements
bien plus solides (2).



Encart 10: 1l n 'y a pas de races chez | ‘Homme.

En ce qui concerne I'espéce humaine, seuls quelopagsaques dangereux continuent & vouloir distinglesraces
humaines, dans un but d’une hiérarchisation idéglagdont on connait les conséquences (3). Persémitiemment,
ne nie que des étres humains présentent des difEsede couleur de peau : il s'agit d’'un caractBadaptation au
climat , fixé au cours de | ‘évolution . Par contréd estimpossible de déterminer un_ensemblede propriétés
biologiqueset de caractéres distinguant les noirs, les rqugegaunes et les blancs.

Classer par la couleur de la peau est a peu pess précis que de regrouper des automobiles ebddsuses a gazon
qui fonctionnent a I'essence, en les opposant ddesux et des camions marchant au diesel !!!

En réalité, il n'y a pas d’ensembles naturels caaplas aux races des animaux domestiqués ou daepleultivées :
les lignées pures n’existent pas dans la naturap{tte 1 note 9). Ces races sont des ensemblésiele. Pour les
obtenir et les conserver, le sélectionneur ne guasa chaque génération que les géniteurs quétassent. Il en
résulte unappauvrissement du polymorphisme génétique globaleent mauvais pour I'espéce(voir ce chapitre
en 1.4 et plus loin (4).

Pour ’'Homme, ¢ous parents, tous différents» est I'excellent résumé des choses, titre dexposition mémorable,
organisée par André Langaney au Musée de I'HomrReyis:

Si I'on utilise le mot race pour | * Homme, il fautlonc savoir qu'il ne représente rien dans la neatsur le plan
biologique.

On peut méme constater dans le « Petit Roberte>legmot , né a la fin du XV éme puis utilisé atjpate 1684 pour
qualifier des groupes humains est d’'une remarquatpeécision . Le meilleur résumé de la situatish de dire avec
Gaxotte, cité dans ce dictionnaire : « Il n’exipts ....de race francaise , ni de race bretomeale race aryenne ,
mais...une nation francaise, un peuple bretonlashegies aryennes. »

( 1): attention , ne toujours pas faire | ‘égakt un polypeptide / un caractére » , précautiga tclamée dans ld
chapitre 1 et dans le chapitre 2 : si nous en parsans cesse , cela doit avoir une certaine iapogt! !

( 2 ):allez voir la Grande Galerie de | ‘Evolutigrau Muséum National d ‘Histoire Naturelle , a PariSi vous découvrez la liste des membres
Comité de Suivi Scientifique, vous verrez que éegticiens étaient bien représentés dans ce groupe.

(3) : etil ne s ‘agit pas d ‘un « détail ».
(4) : un généticien digne de ce nomp®it pas étre raciste : indépendamment des aspects mdeatacisme est une

imbécillité biologique. Donc, quelque‘un se réclanae la génétique pour justifier le racisme est,n@oins, un
imbécile.
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2 . Un exemple de la diversité des polypeptides.

Le transport de I'oxygéne dans le sang est réaliséune molécule complexe : | * hémoglobine Chedulte, la
molécule active comporte en particulier quatreypeptides identiques deux a deux (5) : les chagioggeptidiques
appelées globines et 3. Les globines ont chacune une séquence particiticest faite de 141 acides amin@sen
comporte 146).

Toutes les molécules d’'une personne donnée ontla méme séquence eaidinés. Il en est de méme p@ur

En 1949, Pauling montre que, pour chacune de ces ielécules, on trouve trés généralement la mé&ugeence
chez la plupart des personnes en bonne santé.

On appelle cette forme majoritairséquence de référenc).

Pauling étudie ensuite | * hémoglobine d ‘ un patisouffrant d’'uneanémie héréditaire 1l constate que les chaines
sont strictement identiques a la séquence de référ@ar contre, Ingram découvre que la chRite patient anémié se
distingue de la séquence de référenceymaacide aminé En position 6 de la chaine polypeptidique, lad#¥est

| ‘acide glutamique dans la forme de référenceditaque | ‘hémoglobin@ de la personne anémiée possede la valine a
cette position.

Cette découverte est tres importante : une différdvéréditaire au niveau du caractere (bonne samtémie) est liée a
une différence au niveau d’'une unité d’action biogfue, d’un polypeptide donc.

D’autres patients anémiés sont étudiés. Certaiéseptent également des différences de la chiiméautres de la
chainea : nous nous intéresserons seulement aux prerpearsa suite.

Figure 24: la molécule d ‘hémoglobine.

Les quatre disques sont des molécules organigeesaas la fixation transitoire de | ‘oxygéene. Lausture primaire est
| ‘enchainement des acides aminés d ‘un polypeplids structures secondaires et tertiaires sentegdiements du
polypeptide dans | ‘espace. La structure quatezrest représentée ici par | ‘addition des quateénes
polypeptidiques. Cet ensemble est le seul édificetfonnel (6).

Séquence 1

Séquence Z

structure primaire  structures secondaire structure quaternaire
et tertiaire




(5) : on parle d ‘urtétrameére: cela indique qu ‘il y a quatre chaines polypdiues , identiques ou différentes, comme c ‘estddci.

(6) : tiens!! Voila un cas trés net ou un caraxt@e transport de | ‘oxygéne) ne dépend pas dmais de deux
polypeptides ... Est-ce que cela ne commencesaitfustifier les notes telles que la note 1 dehepitre ... ? !!

(7)) : voir chapitre suivant .

Puis les chaind$ d’'un grand nombre de personnes sont étudiéamadére systématique a la suite de simples prises
de sang, grace a une technique facile a mettreevr®, [€lectrophorése(encart 11).

On découvre alors de nouvell@iéférencesy compris chez des personnes ne préseatanin signe clinique Dans un
bilan établi en 1990, 253 différences, par rappota séquence de référence sont enregistréedesoappelle des
variants.

La plupart du temps (234 fois), la différence mpport a la séquence de référence concerne uacda aminé : on
parle desubstitution. Quelgues unes sont illustrées dans la figureD2&utres cas montrent des bouleversements plus
importants avec un ou quelques acides aminés en(@ddition : 8 fois) ou en moinsdélétion: 11 fois). Nous n ‘en
parlerons pas dans la suite de ce chapitre.

Encart 11: |1 ‘ électrophoresé8). Lorsqu ‘ elles sont en présence d ‘un solvkast molécules biologiques migrent
un papier ou sur un gel en fonction de caractgries physico-chimiques complexes, chacune ayanvitesse dg
migration qui lui est propre. Cela conduit donearlséparation. Cette séparation est facilitée darchamp électriqug
car la migration est également fonction de leurgbaositive ou négative. C ‘est ainsi que | ‘onutpacilement
séparer les acides aminés. Bien entendu, cetteniteeh est insuffisante pour connaitre la séquenteautres
dispositifs sont nécessaires. lls sont mainternaunient automatisés.

Asp Ici , on montre la séparatio

. de 4 acides aminés.
o Le principe et le résultat son

P les mémes pour des protéings
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fonction de leurs caractéristiq
physico- chimiques.
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Figure 25: exemples de substitutions d ‘acides aminés dades variants.

Lssitions 92 et 99 seront étudiées en détail Ipias

Colonne 1 : Numéro du résidu d ‘acide aminé modHiéemple75).

Colonne 2 : Résidu de la forme de réféeeet résidu du variant (Exemplieu dans la forme

de référencepro dans le variant).
Colonne 3 : Lieu (hdpital) le variant a été repéré (Exemphtlanta).
Colonne 4 : Caractéristigjde | * hémoglobine du variant (Exemplestablg

1 2 3 4 1 2 3 4 1 2 3 4
75 | leupro | Atlanta instable 85 | phe-sel Bryn Mayr instable 94 asp-his  Barcelonaffinité 02
leu-arg | Pasadena instable Buenos Aireg instable asp-asn | Bunbury affinité 02
76 | ala-asp| Chicago |normale (9) |87 | thr-lys | Ibadan cf falciform¢ 95 | lys-glu Baltimore affinité 02N1
77 | his-asp| Iran normale (9) |88 | leu-arg| Boras instable lys-asr Detroit affi@igN1
78 | leu-arg| Quin Hai pas étudiée leu-gro  Santa Anna | instable 96 | leu-val Regina affinité 02N
79 | asp-gly| Hsi-Tsou affinité 02 89 ser-apn Créteil affinité 02 97 | his-gin Malmo affinité 02
asp-tyr [ Tampa affinité 02 90 glu-lys  Anenogi atién02 his-leu Wood affinité 02
80 | asn-lys| Szuhu affinité 02N1 9L leu-pfo Sabine staible his-pro Nagoya instable
81 | leu-arg| Baylor instable leu-ag Caribbean inista 98 | val-met | KoIn instable
82 | lys-asn| Providencq affinité 02 | 92 | his-tyr | Hyde Park affinité fer val-gly Nottinghaminstable
lys-asp | Providence| affinité 02 his-gin St Etienne instable val-ala Djelfa instable
lys-thr | Rahere affinité 02 Istamboul instable |99 |[asp-asn | Kempsey affinité 02
lys-met| Helsinski affinité 02 his-asp Altgeld @ans | affinité asp-his | Yakima affinité 02
02N1
83| gly-cys| Ta-Li polymérisatio his-arg [ Mozhaisk instable asp-als Radcliffe] affin2
n
gly-asp| Pyrgos affinité 02 his-prp  Newcastle ab asp-tyr | Ypsilanti affinité 02
84 | lys-glu | Tubingen instable 98 cys-arg Okazaki ing# 02 asp-gly | Hotel Dieu| affinité 02
asp-val | Chemilly affinité 02

=y

(8) : les figures 21 et 22 ont été remaniées deabdr, Hermann 1967. Nous rendons ainsi égalememintage a cet auteur , qui a participé a

refonte compléte des enseignements de premier,o3l&967 , avec Prévost, ( chapitre 2, note 5)

(9) : on remarque qu ‘ une hémoglobine portant différence d ‘acide aminé sur sa chagbnpeut avoir une activitg

semblable a celle de la forme de référence. Vaiagri4.
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En ce qui concerne les substitutions, la premiémstatation que | ‘on peut faire est que les diffées affectent
presque toutes les positions (encart 12).

La deuxiéme constatation est que I'on peut trodiféérents acides aminés a la place de I'acide aminé habsiuebn
examine I'ensemble des variants. La troisieme gae lenombre d’'acides aminés différents est cependanité
lorsqu’on observe une position particuliere (pagregle 6 en position 99).

Examinons en détail les positions 92 et 99.

Dans le premier cas, on observe quiistidine habituel est remplacé par 5 acides asnidéférents dans
5 hémoglobines isolées dans différents hopitaursha deuxiéme cas, | ‘acide aspartique habitueteraplacé par
6 acides aminés différents chez les variants.

Si | ‘on prend en compte le code génétique, oreobie tableau de la figure 27. La dégénérescenadde complique
un peu les analyses : dans le cas de la positigno®2ignore si le codon de référence est CAU olCQAIisque ces
deux codons sont synonymes et correspondent #stidine. De méme, | ‘acide aspartique en 99 detférence peut
étre codé soit par GAU soit par GAC (10).

Faisons | hypothése la plus simple: chacune des bases de | ‘ARN ngesspouvant exister sous 4 états
correspondants aux 4 basdse plus petit changement possiblentre le messager de référence et le messager d’ u
variant correspond au changementid seul nucléotide. Ce remplacement peut se produire au nivealhaeune des
trois bases d ‘un codon, unité de changement petehtun seul acide aminé.

Si cette hypothése est exacte, le codon qui carngsp | ‘acide aminé 92 peut donner a la suitendseul changement
un des codons correspondant a 7 acides aminéei&ment 7, a cause de la dégénérescence, quelda de
référence soit CAC ou CAU).

Le résultat expérimental est cohérent avec cetedgtEorique, puisque 5 acides aminés seulemenifservés. Plus
spectaculaire encore que cette proximité quan@adntre résultat attendu dans le cadre de | ‘Ingsat et résultats
expérimentaux, on observe que seuls les acid@s¥am possibles » dans le cadre de | ‘hypothésteex dans les
séquences de variants.

Et le méme type de résultats est observé pourdiiqgo 99 !

Comme ce jeu « marche » pour toutes les substiitobservées, on en conclut que notre hypothéserés
hautement probable.

Lorsque les polypeptides de deux individus se disgguent par un seul acide aminé, la différence peure due au
changement d'un seul nucléotide dans les ARN messag correspondants

(10) : Bien s(r, la séquence de | ‘ARN messagarameporte qu ‘un seul des 2 codons possibles, ceajuéspond a un
seul triplet de | ‘ADN. Mais ici, nous ne savons pequel ...




Figure 26: Différences chez des variants, par rapport a léorme de référencep.
Pour un résidu donné, on observe de 0 &i@ug différents de la référence. En abscisse énosndes résidus, de
1 a 146. En ordonnée : nombre de résidus difféduntgsidu de référence, observés dans | ‘enseaaislevariants.

T TETIRR I |

NH2 10 20 30 40 50 60 70 80 920 100 110 120 130 140 COOH

Figure 27: codons et acides aminés en positions 92 et 99l@ehainep.
On fait | ‘hypothése qu ‘un changement affecte sele base, en petit caractére.
Les changements d ‘acides aminés réelleniesdrvés sont soulignés, dans les bilans.

Q2 base 1 base 2 base 3 bhilan
ualC tyr CuC leu Chu his his
CAC aAC asn CcC pro ChAa gln
gAC asp CgC aryg CAg gln l
his ty¥yr asn asp
uAU tyr Cull leu CAc his leu pro arg
CAl aAll asn Ccl pPro ChAa gln gln
qAll asp Cqgll aryg Chqg qln
99 base 1 base 2 base 3 bilan
uall tyr Gull val GAc asp asp
AU | cAl his Gl ala GaAa glu
aAll asn Ggll val GAc asp l
asp tyr his asn
ualC tyr GuC wval GAu asp v—illll ala gly
FALC | cAC tyr GuC val GAu glu 3
aAC asn GgC gly GiAg glu

Encart 12 . L ‘absence de certains acides aminés dans lactiollede variants peut correspondre a deux sitostsmit
le nombre de séquences étudiées est insuffisamjqun ou | ‘autre, on isolera les variants qui auent ») , soit ce

variants ne_peuvent paister. Cette deuxiéme hypothése est simple gpndre, sil ‘on se réfere a la structpre

fonctionnelle d ‘un polypeptide. Cela a déja étgidament évoqué dans la note 9 : certains acideaéansont
strictement indispensables a certaines positioas,ils conditionnent trés fortement la fonction ‘ést le site actif

constellation d ‘acides aminés proches dans | @spa&t pas forcement contigus dans la séquenaetdatre le reste des

positions peut admettre une certasmuplesse a la condition que les différences d ‘acides @&wmipermettent le
reploiements complexes de | ‘édifice sous sa fotemaire (et ici quaternaire, voir figure 24). Bros, on peut dire qu
certains acides aminés sont dgmonymes biochimiques Cette souplesse peut étre plus ou moins graetle est
importante en positions 92 et 99 de | ‘hémoglofin€ependant, elle n ‘est pas totale : si un chaegéexiste au nived
du messager et qu ‘il correspond a un acide amonésgnonyme, | ‘hémoglobine ne sera pas fonctidaret! | ‘individu
ne pourra pas vivre, d ‘ou | ‘impossibilité miesite ... de | ‘étudier ! !

On se souviendra, a | ‘inverse, qu ‘ un changendefiicide aminé peut ne pas affecter | ‘activitéud polypeptide
(exemple, note 9).
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D'ou provient cette différence au niveau de 'ARMssager ? Puisque ce dernier provient de la tiptisn, il est
facile d'imaginer que cela est d0 a une différedars 'ADN en cause, au niveau du géne responsble synthese
de cet ARN messager. Pour des raisons variées, amlyse n'a pas été faite de maniere systémadiguke géne de
I’'hémoglobine : nul doute que les résultats setammblables a ceux que nous allons obtenir emieeat un exemple
qui est rapidement devenu classique.

3. Un exemple de la diversité au niveau de ADN.

La connaissance directe du géne est évidemmemeilleure maniére permettant de transformer noothgses en
conclusions.

Dans la deuxiéme partie de cet ouvrage nous veoamsnent il est devenu possible d'isoler un geepud le premier
succes enregistré en 1976 (11) puis de le séquencer

Dans ces vingt derniéres années, bien des progtédéréalisés .Mais I'isolement d’'un géne restevent laborieux.
Cependant, une fois lisolement réussi, lesdiffés ont leur récompense : la connaissancetdidela séquence des
genes.

C’est ainsi que I'on a isolé un géne dont la matatpeut entrainer une maladie gravemlacoviscidoselorsque le
polypeptide CFTR n’est pas fonctionnel (12)

L ‘étude dugénede 16malades (figure 28) a montré 16ormes différentes dont 12 sont desubstitutions de
nucléotides conduisant a de simples substitutitasdes aminés, comme celles que nous avons aealgEns le cas
de la chaing de 'hémoglobine ou a la création d ‘un codon sttipectement ou indirectement. Les 4 autres formes
sont desadditions ou deglélétions

Toute cette diversité des modifications du geéhemmpéche pas que le résultat soit le méme. Mdtgré diversité
moléculaire, les 16 séquences différentes de kEraéte, produisent le méme résultat : les persoénebées sont
atteintes par la maladie.



Figure 28 16 changements affectant le géne contrdlant le lypeptide CFTR.

Les modifications sont ingdégs au niveau de | ‘ADN pour le brin non codant.
Cela permet de lire ces résultats termes de codons en remplagant simplement U &8).

Type de mutation malade modification du géne modification du

polypeptde

substitutions RP G-->A (nucl. 1172)  arg-- >pro  (ac. aminé
347)

conduisant AE C--*A (nucl. 1496) ala-- >glu  (ac. aminé
455)

aun SR T->G (nucl. 1779)  ser-- >arg (ac. Aminé
549)

changement GD G}->A (nucl. 1784)  gly-- >asp (ac. Aminé
551)

d 'acide aminé NK C-->@ (nucl. 4041)  asn-- >lys  (ac. Aminé
1303)

substitutions YK T-->A|(nucl. 498) tyr--> st op polypeptide

produisant GX G-->T (nucl. 1376)  gly-- > stop plus ou
moins

un « stop » RX C-->T (nucl. 1756 arg--> stop raccourci
( voir encart 13)

substitutions qui MA G-->T (hucl. 712) le produit de
transcription

conduisent a un MB G-->A (nucl. 2794) e st mal épissé.

fressageranormad Me A->C-{Atet—3853) € vot-eneart—14Y

délétion ou 1078 nucl. 1078 en moins stop dans la nouvelle

addition phase

changeant la phase 3905 T entre nucl.3905/3906 polypeptide raccourci

délétions de F 508 nucl. 1652/3/4  en absence de phe 508 ( 14)

moins
trois nucléotides 1507 nucl.1649/50 /51 en absence de ile 507 ( 14)
moins

Encart 13: il n'y a pas de stop dans la phase codant popolgpeptide(chapitre 2). Ceci est di a la nature mé
du message, qui doit pouvoir étre lu. Par coneg,deux autres phases, non traduites, peuventrgandg sans
géner la traduction. En premiére approximatiorprizbabilité d’'un codon stop dans les deux phases oovertes
estde 3 /64, soit le nombre de codons stofdiv&é par le nombre de codons possibles -64-.

Comme un polypeptide est en général fait d’au mabD® acides aminés, il lui correspond un ARN m diaains

100 codons, et deux phases non traduites, contenanbyenne 5 codons stop chacune.

La création par mutation d’'un codon stop provoque terminaison de la traduction avant la synthése
polypeptide entier. Il y a synthése d'un fragmempdlypeptide de séquence normale jusqu’a l'awétprogrammeé
dans la séquence de référence. L'addition ou létidél d’'une base modifiée décale la lecture. Up giut exister
dans la nouvelle phase ce qui interrompt la tradnct

(11) : les premiers génes que I'on a pu isoler menix des chaingset 3, nous verrons pourquoi dans la 3 éme partie.

(12) : il s ‘agit d ‘un géne du chromosome 7, lategg230 kb , avec 27 exons ( encart 13 ) . Il cae pn polypeptide responsable du contr
de la conductibilité membranaire . Il est désigrifar les initiales de sa dénomination anglo-saxe.
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(13) : admettons qu ‘ un fragment d * ADN soit ...AATTGTC....
et que le brin du haut soit le brin codant. ... TTAACAG.... Il donnera naissa a un messager
....UUAACAG ... semblable au brindubas,aU/T pres

(14): Une délétion ou une addition peut concerneriglus nucléotides : un géne peut s’en trouveratésngé ou
trés raccourci. Dans ce dernier cas, le géne péuotarétre complétement absent. Les deux délétigseptées ici
ont la caractéristique de correspondre a une gderteois nucléotides, ce qui ne modifie pas lssph&ependant

, le polypeptide est raccourci d'un acide amirgt.cette différence le rend inactif méme si tmssautres acides
aminés sont identiques a ceux de la forme de mitére

4. Conclusions.

Nous avons vu précédemment quelilersité des caractéres gouvernés par les génesupétre due au milieu.C'est par
exemple le cas des plantes cultivées en plainenonantagne que nous avons rencontrées dans larehapCette variabilité
est due a des phénoménes de régulati@mxpression des génes(transcription + traduction) peut étre moduléefarction

des conditions dmilieu. Nous étudierons ces phénomeénes a la fin devrbge.

La cause de laariabilité des caractéresque nous avons étudiée ici est compléterdéférente car elle estdirectement
liée a la structure méme du géne.

Le schéma ci contre (figure 29) trés simple, guesnaif (17), résume ces deux possibilités diabitités des caractéres,
toutes deux liées a des propriétés des genes.

Nous avons étudié dans ce chapitre, les modifiestite la structure des génes de maniéere indirectelicecte.

L'analyse des polypeptides nous a permis d’émdteehypothéses, indirectes mais treés solides stileture des génes grace
a des déductions possibles a | ‘aide du code iggmet

Nous avons aussi examiné directement des modditatie la séquence d’'un géne, ce qui supposeaififitéalablement été
isolé (18).

L’'idée principale que nous devons déduire de cesmations est que les choses ne sont pas simpdese si I'on se contente
d’étudier un caractére assez bien défini.

Par exemple, nous avons vu qu'une anémie peutdéeel des causes biochimiques diverses : parndazesges nous avons
seulement étudié le transport de 'oxygéne. Dansaus ensemble, nous avons encore distingué @esiendues a des
modifications de la chaine de celles liées a des défauts de la ch@ide 'hémoglobine.

Tout cela signifie qu’une analyse génétique quiaatenterait d’observer les caractéres seraietaegt insuffisante car elle
ne percevrait pas toute cette complexité.

Il est, dés a présent, manifegi€un caractére ( « ne pas étre anémié » ) peut impliquer queaiebreux genessoient
fonctionnels egu’une différence de caracterg « étre anémié » ) peut étre due ameslifications génétiques diverses.

Avant de revenir a | ‘analyse de cette complexitiys allons tout d'abord, dans le prochain chapitoeis préoccuper de
I'origine de la diversité génétique que nous vende constater ici.



Encart 14 : Introns et exons : les génes mosaiques.

Chez les eucaryotes, le produit de transcriptioandgéne subit unmaturation : il y a élimination de portions internes du palgléotide. Ces
parties correspondant a des zones non traduitegethe sont appelééstrons. Les enzymes de maturation reconnaissent trés préeist certaines
séquences, de quelques nucléotides, situées atiefas exons / introns et coupent 'ARN entrexdaeucléotides précis de la séquence reconnue.
Puis la continuité du polynucléotide est rétablies parties du géne qui seront finalement tradustent nomméesxons.Les génes ayant une tel
structure sont appelé génes mosaiques ou morcelés.

0]

Lorsque toutes les enzymes de maturation ont puagobtient le véritable ARN messager qui esuée traduit en polypeptide. Par contre si upe
séquence de reconnaissance et d'action d’'un enzgmenaturation est modifiée a la suite d'une matgtune maturation peut ne plus se faife.
L’ARN obtenu est alors tres difféerent de celeirdférence. Il peut étre parfois traduit mais @ ndonne de toutes fagons pas de polypeptide
fonctionnel : non seulement celui-ci peut possédetques acides aminés supplémentaires, mais delpeaut se produire un décalage du cadre|de
lecture et il peut exister un codon stop dansdavelle phase (14 ).

Figure 29: la variabilité des caractéres peut étre due
soit & des phénoménes de régulation,
soit a des modifications de la structure ménses genes.

modifications de struetur phénomenes de régulatior]

genes

l

variabilité des caracteres

(17) : voir note 25 du chapitre précédent .... ! (18) : voir la troisieme partie







