
Li lU 
Genetiqu 



Table des matieres 

1 E l e m e n t s d e g e n e t i q u e m e n d ^ l i e n n e 1 

1.1 La d e m a r c h e d e G r e g o r M e n d e l 1 

LemodfeIe3:l 2 

Lemodfele 9:3:3:1 4 

Vdrificalion expe'rimentale des deux modules 
par le croisemcnt test 5 
Methode de calcul des rapports genetiques 
dans les hybrides 6 

1.2 Le m o d u l e 3:1 chez C h o m m e S 

L a phenylcetonurie 8 

La perception de ramertume par rhomme 
et les grands singes 12 

1.3 D o m i n a n c e et recess iv i te , m u l t i a l l e l i s m e 1 3 

Aspects gdneraux 13 

Illustration par un exemple simple 14 

Le cas des groupes sanguins A B H 16 

Le cas du gene de la tyrosinase 16 

1.4 A l le les le taux 17 

1.5 A c t u a l i t e d u concept d e g e n e 1 8 

Un concept historique 18 

U n concept dynamique 19 

Po in ts clefs 21 

Q C M - Q R O C 22 

2 M u t a t i o n s e t s e l e c t i o n 2 5 

2.1 O r i g i n e des m u t a t i o n s 25 

Les mutations liees a des erreurs de duplication de T A D N 27 

Les mutations provoquees par des agents mutagenes 28 



VIII 

2.2 Les d i f f^ rents t ypes de m u t a t i o n s m o d i f i a n t 
o u n o n la f o n c t i o n 33 

Les mutations geniques 33 
Les mutations chromosomiques : amplifications, dele'tions, 
translocations, inversions, perte d'hdterozygotie 35 
Les mutations pertes ou gains de fonction 37 
Autres types de mutations : phenotypiques. biochimiques 
et conditionnelles 38 
Nomenclature 38 

2.3 La n o t i o n de p a r a m u t a t i o n 38 

2 . 4 Effets des m u t a t i o n s 4 0 

Effets defavorables 40 
Effets favorables 40 

2 . 5 La n o t i o n de se lec t ion 41 

L a selection naturelle 41 
L a selection artificielle 44 
Relations entre selection et variation gendtique 46 

2 . 6 La d i s t i n c t i o n ent re p h ^ n o t y p e et g e n o t y p e 4 7 

2 .7 L ia i son g ^ n ^ t i q u e et d e s e q u i l i b r e de l i a i son 4 8 

Liaison genetique et selection 48 
Liaison gendtique entre deux caracteres presents 
dans un famille humaine 49 
Le desequilibre de liaison mesure une distribution 
non aleatoire de marqueurs genetiques 50 

2 . 8 H^red i te et h^r i tab i l i te 52 

^ r L a relation entre genes et environnement 53 
g j L a genetique quantitative 53 

Parametres statistiques frequemment utilises 
en gendtique quantitative 54 

Po in ts clefs 55 

Q C M - Q R O C 57 

S t r u c t u r e d e s g e n e s e t d e s g e n o m e s 61 

3.1 La s t ruc tu re d e l ' A D N 61 

Nucleotides et polynucleotides 61 
L a double h^lice 64 



Table des matieres DC 

3.2 La s t ruc tu re et la f o n c t i o n des c h r o m o s o m e s eucaryotes 68 

L a structure du nucleosome 68 
L a structure el le remodelage de la chromatine 71 
La structure des chromosomes au cours du cycle cellulaire 71 

3 . 3 La s t ruc tu re des g e n o m e s 74 

Qu'est-ce qu'un genome ? 74 
L a taille des gdnomes 74 
Les genomes viraux 75 
Les genomes procaryotes 75 
Les genomes eucaryotes 76 
Les genomes d'organites 77 

3 . 4 Le s e q u e n ^ a g e des g e n o m e s 77 

Fragmenter puis assembler 78 

Le sequen(;age du genome humain 80 

Po in ts c lefs 87 

Q C M - Q R O C 89 

I n t r o d u c t i o n a l a g ^ n ^ t i q u e d e s m i c r o - o r g a n i s m e s 9 2 

4.1 G e n e t i q u e b a c t ^ r i e n n e 9 3 

Mutants bacteriens 93 
Conjugaison bactdrienne , 94 

L a transformation bactdrienne 102 

4 . 2 G e n e t i q u e des b a c t e r i o p h a g e s 105 

Le cycle biologique des bacteriophages 105 

L a lysogdnie 106 
L a transduction 107 

4 . 3 Test d e c o m p l e m e n t a t i o n o u tes t d ' a l i e i i sme f o n c t i o n n e l 111 

4 . 4 Test d ' a l i e i i sme s t ructu ra l 113 

4 . 5 G e n e t i q u e de la levure 115 

Les groupes de complementation 
et denombrement des genes 117 
Invalidation de genes chez la levure 118 
Les levures eucaryotes modules et outils 120 



X G^n^que 

4 . 6 M i c r o - o r g a n i s m e s et gen ie g e n e t i q u e 120 

Po in ts clefs 123 

Q C M - Q R O C 124 

5 E x p r e s s i o n d e s g e n e s e t d e s g e n o m e s 1 2 7 

5.1 Exp ress ion des g ^ n e s : la t r a n s c r i p t i o n de I 'ADN 127 

Les protcines necessaires a la transcription 127 
L'exemple historique de Toperon lactose de £. C o l t 129 
Une meme proteine regulatrice peul etre repressive 
ou activatrice 131 
Les isolateurs eucaryotes 132 
La regulation transcriptionnelle h r^chelle 
de la chromatine 135 

5.2 Exp ress ion des g ^ n e s : I '^pissage a l ternat i f 
des t ranscr i ts 135 

Genes morccles et e'pissage des transcrits 135 
^pissage alternatif et regulation 137 

5.3 Express ion des g ^ n e s : r e g u l a t i o n t r a d u c t i o n n e l l e 138 

5 . 4 Regu la t ions e p i g e n e t i q u e s d e T e x p r e s s i o n 
d e s g e n e s 141 

Modihcations biochimiques des histones et de I ' A D N : 
I'epigenomique 141 
Genetique el epig^netique 
des jumeaux monozygotiques 142 

Modifications post-transcriptionnelles des transcrits 
par « editing » 143 

Empreintes parentales 143 

5.5 Les reseaux de regulat ion de ( 'expression des genes 146 

Analyse de I'expression a I'echelle des genomes : 
les outils de la ge'nomique 146 
Les notions de hierarchic et de reseaux de g^nes 150 
Autres « omiques » 153 

5 . 6 LA G ^ N O M I Q U E EN S A N T g H U M A I N E 
ET P O U R LA SELECTION A N I M A L E « 153 

L a gcnomique en sante humaine 153 
L a gcnomique pour la selection animale 161 



Table des matieres XI 

M i d e l ' A D N 

ipoon 

lose de E. C o l i 
Bnr repressive 

chelle 

ternat i f 

scrils 

raduct lonne l l e 

i ress ion 

tones etde I ' A D N 

k s des transcrits 

»sion des g^nes 

de> genomes : 

aux de gfenes 

INE 

imale 

120 

123 

124 

1 2 7 

127 

127 
129 

131 
132 

135 

135 

135 
137 
138 

141 

141 

142 

143 

143 

146 

146 
150 
153 

153 

153 
161 

Po in ts c lefs 162 

Q C M - Q R O C 164 

6 T r a n s m i s s i o n e t h e r e d l t e 1 6 7 

6.1 Les d i v i s i o n s ce l lu la i res 167 

La mitose 167 
La mdiose 169 
La recombinaison m^iotique 171 

6 . 2 L i a i s o n g e n e t i q u e e t c a r t o g r a p h l e 177 

Frequence de recombinaison intrachromosomique 
et distance genetique 178 
Comment cartographier plus de deux genes li^s 178 
L a notion d'interfe'rence entre crossing-over 182 

6 . 3 C a r t o g r a p h i e des c e n t r o m e r e s 
et ana lyse des te t rades l inea i res 183 

Inversion chromosomique el cartographic 1S4 

6 . 4 C y t o g e n e t i q u e et a s s i g n a t i o n c h r o m o s o m i q u e 186 

6 . 5 Ana lyse de la l ia ison gene t ique et test d u CHI -deux o u ^ 

6 . 6 neredite l iee a u sexe 190 

Deierminisme du sexe 191 
Heredite liee au chromosome X — • 192 

6 . 7 T ransmiss ion d e t r a n s g e n e s 193 

6 . 8 Der ives a u x lo is de M e n d e l d a n s la t r a n s m i s s i o n 

des caracteres 197 

L'epistasie ' 197 

Les genes suppresseurs . 1 9 8 

Points clefs 199 

Q C M - Q R O C 200 

7 G e n e t i q u e d e { ' evo lu t i on e t d u d e v e l o p p e m e n t 
d e s o r g a n i s m e s 2 0 4 

7.1 G e n e t i q u e de r e v o l u t i o n 204 

Macro et microevolution : aperpu general et definitions 205 
Les racines d'une nouvelle discipline : I'dvo-devo 206 



7.2 U n e b r e v e h i s t o i r e d e l ' o r i g i n e d e s g e n e s 2 0 7 

L ' A R N a-t-il precede T A D N comme support moldculaire 
de rhdreditd ? 207 

Origine des introns et des exons. structure des genes 
et evolution 208 

7.3 La b o i t e i ou t i l s g e n e t i q u e s d u d e v e l o p p e m e n t 2 0 9 

Les g^nes du ddveloppement 211 

Le module historique de la drosophile 214 

7 . 4 D 'o i i v i en t la n o u v e a u t e en mat id re de d e v e l o p p e m e n t ? 2 1 8 

L'evolution de I'expression genique 219 

L a regulation en c i s et en t r a n s de I'expression genique 219 

Estimation simplihee de la taille moyenne 
des sites regulateurs mutables pour un gfene standard 221 

Modifications epigenetiques de Texpression genique 224 

Po in ts c lefs 224 

Q C M - Q R O C 226 

S G e n e t i q u e d e s p o p u l a t i o n s 2 2 8 

8.1 Ca lcu ls des f requences g e n o t y p i q u e s et a l ie i iques 2 2 9 

8 . 2 Le m o d e i e d e H a r d y - W e i n b e r g 231 

Conditions requises pour I'application du mod&Ie 231 

Generalisation du modele de Hardy-Weinberg 232 

Mise en evidence de la relation entre equilibre allelique 

et equilibre genolypique 234 

8 . 3 A p p l i c a t i o n s a u x a l le les rares 235 

8 . 4 Parente et coef f ic ient de c o n s a n g u i n i t e 237 

8 . 5 M o d e i i s a t i o n d e la se lec t ion na tu re l l e 2 3 9 

Points clefs 242 

Q C M - Q R O C 243 

G l o s s a i r e v 2 4 5 

I n d e x 2 5 5 



MINI M A N U E L 

J e a n - M i c h e l P E T I T 8 * e d i t i o n 
S e b a s t i e n A R I C O 
R a y m o n d J U L I E N 

Mini Manuel 
de Genetique 
Conqus pour faciliter I'apprentissage des notions 
essentielles, les Mini Manuels proposent un c o u r s 
c o n c i s et richement i l l u s t r i pour vous accompa-
gner jusqu'a I'examen, des e x a m p l e s , des mises 
en garde et des m e t h o d e s pour eviter les pieges, 
enfin des Q C M ou Q R O C , tous c o r r i g 6 s . 
Cette nouvelle edition prend en compte les dernie-
res avancees d'une discipline devenue aujourd'hui 
e s s e n t i e l l e d a n s t o u t c u r s u s de f o r m a t i o n e n 
b io log ie . Louvrage propose un apercu des diffe
rences approches de I'lndividu, des populations et 
de revolution a I'echelle moleculaire. 

C o n t e n u : 
• Elements de g6n6tique mend6lienne 
• Mutations et selections 
• Structure des genes et des genomes 
• Introduction a la genetique des 

micro-organjsmes 
• Expression des genes et des genomes 
• Transmission et heredite 
• Genetique de revolution et du developpement 

des organismes 
• Genetique des populations 

Jean-Michel Patit 
est martre de c o n f e r e n c e s 
a l u n r v e r s F t e d e L imoges. 

SAbaatian Artco 
est d i recteur R S D 
<( IngenomiX », L imoges . 

Raymond Julian 
est p ro tesseur emfente 
de lunivers i te de L imoges 

P u b l i c : 

• L 1 / L 2 S c i e n c e s 
de la vie 

• P A E S 
• lUT 
^ C l a s s e s 

p r e p a r a t o i r e s 
B C P S T 

DUNOD 9"78210d 729! 
6699789 
ISBN 978-2-10-055729-5 


