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Les mutations

* |. Les mutations géniques (mutations
ponctuelles ou microlésions) .

* 1- Définition

— Accidents de copiage des bases se produisant le plus
souvent au cours de la réplication de I'ADN =» L'ADN
nouvellement synthétisé n'est plus alors I'exacte
réplique de I'ADN parental

— Exposition aux agents mutagénes

Apparition d'une paire de bases illégitime pendant la réplication




l. Les mutations géniques

» La mutation peut étre:

— A) Une mutation par substitution:

— Une transition: [une purine (A, G) > purine] ou [pyrimidine (C, T, U)
> pyrimidine]
— Transversion: [une purine > pyrimidine], ou [pyrimidine > purine]

— B) Une base oubliée, il s'agit alors d'une mutation par
delétion.

— C) Une base ajoutée, il s'agit d'une mutation par
Insertion

l. Les mutations géniques

« Mutation Génique — une mutation qui affecte un

seul géne
— Substitution— un événement dans lequel un nucléotide est remplacé
par un nucléotide différent
— Insertion — un événement dans lequel un ou plusieurs nucléotides
sont ajoutés dans une séquence d'ADN codant pour un géne

— Deletion — un événement dans lequel un ou plusieurs nucléotides
sont supprimés a partir d'une séquence d'ADN d'un géne

Type Definition Example
Insertion Un nouveau nucléotide ...TAGCCAGATA...
est ajouté ... TAGCGCAGATA...
Deletion Un nouveau nucléotide ...TAGCCAGATA...
est supprime ...TAGCAGATA...
Substitution Un nucléotide est ...TAGCCAGATA...
(point de mutation) remplaceé par un ...TAGCCAGTTA...
nucléotide différent
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l. Les mutations géniques

* Une mutation sur |l ' ADN est-elle
héréditaire ?

— Chez les procaryotes les mutations sont
transmises automatiquement aux descendants.

— Chez les eucaryotes, une mutation n‘est
transmise aux descendants que si cette mutation
affecte les cellules sexuelles (germinales).

l. Les mutations géniques

» 2) Les différents types de mutations :

» 2.1. Les mutations sans changement de cadre de
lecture:
— A. Les mutations silencieuses
— C. Les mutations faux sens
— D. Les mutations portant sur le codon ‘stop’ (mutations non
sens)
» 2.2. Les mutations avec changement de cadre de
lecture:

— Elles sont dues a | 'insertion ou a la délétion d'une ou
plusieurs bases qui entraine un décalage dans la lecture des
triplets.
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l. Les mutations géniques

+ 2.1. Les mutations sans changement de cadre de
lecture:

— Les mutations silencieuses— une mutation dans laquelle
il n'y a pas d'effet sur la chaine polypeptidique créée
— Aucun effet visible de I'extérieur sur le polypeptide
— Les mutations faux-sens— une mutation qui conduit au
remplacement d'un acide aminé par un autre différent
* Les acides aminés différente maintenant
» Peut changer les polypeptides créés
— Les mutations non sens — une mutation dans laquelle un
codon stop est exprimé précocement ce qui méne a la
création d'une chaine polypeptidique plus courte
 Affecte considérablement la protéine créée

l. Les mutations géniques

+ 2.2. Les mutations avec changement de cadre de
lecture:

— Mutations par insertions et délétions provoquent un
décalage de cadre de lecture

— Une mutation par décalage de cadre de lecture - une
mutation dans laquelle le cadre de lecture d’'un codon est
modifié, ce qui peut changer tous les codons suivants

* Les codons sont lus par groupes de trois nucleotides
+ Ajout ou retrait d'un nucléotide change le cadre de lecture
* Des polypeptides différents sont produits
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Différents types de TTT TGG AAT T TG ADN brin transcrit
mutations géniques et
’gq AAA ACC UUA AAC ARNm ,
conséquences Séquence de
Lys Thr Leu Asn Protéine référence
Addition/ Insertion
Changement du cadre de lecture Mutation silencieuse l
TTT TG|G|AAT T TG  ADNavant
TTT Te6[aAT])TT6 AoNwwam MM M) TTT TGIT|AAT T TG  ADNaprs
TTTTee tlaal T)TiT [ AoNas » 9 AAA AC|A|lUUA AAC ARNm
3
AAA ACC AUU AAA ARNm 5 a .
K 3 Lys Thr Leu Asn protéine
Lys Thr lle Lys Protéine 3 E -
¥ ¥ -3 b Mutation faux-sens
j
3 g T TGl AAT TTG ADN avant
o =+
[} - T T/c[G AAT T T G  ADNars
o ®
Délétion £ 9 A AlGlc uuA AAC ARNm
a
13 3
Changement du cadre de lecture §~. :.1 Lys Ser Leu Asn protéine
=] ®©
S -y
TTT T66 ARTIT)T G AdNawam 8 g TTT TGG AA|T T TG  ADNaam
< ®
TTT TGG ATT TG ADN apres TTT TGG AC[T T T G  ADNaprs
N e |>7 = 77‘\
AAA ACC UAA AC ARNm AAA ACC I IUGIA AAC ARNm
Lys Thr Protéine Lys Thr Protéine

Codon stop

l. Les mutations géniques
* 4- quelques conséquences des mutations :

— 1- Les maladies: La mutation d’une seule base sur
un gene de structure peut entrainer des troubles
pathologiques graves, un exemple classique est
celui de la drépanocytose.




l. Les mutations géniques

» 4- quelques conséquences des mutations :

* 1- Les maladies: exp. la drépanocytose.

Transmission auvtosomique réc
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l. Les mutations géniques

» 4- quelques conséquences des mutations :

— 1- Les maladies: La mutation d’'une seule base sur un
gene structure peut entrainer des troubles pathologiques
graves, un exemple classique est celui de la
drépanocytose.

— 2- Les mutations au cceur de I'évolution (biodiversité):
Les mutations qui se produisent au hasard peuvent
présenter un avantage, car ces individus mutés et leurs
descendants survivent mieux que les individus non
mutés car ce sont les mieux adaptés qui survivent
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l. Les mutations géniques

« 5. Les agents mutageénes :

— a. Les agents chimique:

» Substances chimiques qui transforment les bases: exp,
remplacement du NH2 du Cytosine par un OH ce qui donne
l'uracile,

» Substances chimiques qui perturbent la réplication en s'intercalant
dans I'ADN, exp BET (Bromure d‘ethidium)

» Substances chimiques qui se comportent comme des analogues
de bases: Par exemple le 5-bromo-uracile qui ressemble a la
thymine,

* 5. Les agents mutagénes :

— a. Les agents chimique:
« _Par exemple le 5-bromo-uracile qui ressemble a la thymine,
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l. Les mutations géniques

« 5. Les agents mutageénes :

— a. Les agents chimique:

» Substances chimiques qui transforment les bases: exp,
remplacement du NH2 du Cytosine par un OH ce qui donne
l'uracile,

» Substances chimiques qui perturbent la réplication en s'intercalant
dans 'ADN, exp BET (Bromure d‘ethidium)

» Substances chimiques qui se comportent comme des analogues
de bases: Par exemple le 5-bromo-uracile qui ressemble a la
thymine,

— b. Les agents physiques:

» Radiations X

+ UV

ll. Les aberrations chromosomiques

—a- Modification du nombre de
chromosomes

—b- Modification de la structure des
chromosomes
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ll. Les aberrations chromosomiques

—a- Modification du nombre de
chromosomes

» Se produit par non-disjonction des
chromosomes homologues lors de la méiose

— Non-disjonction - un événement dans lequel les

chromosomes homologues ne se séparent pas et tous les deux
vont dans la méme cellule fille

» Aneuploidie

* Polyploidie

Il. Les aberrations chromosomiques

— a- Modification du nombre de chromosomes
— Aneuploidie: monosomie et trisomie

f)(\ Three /“ Three ST | Three
IK | homologous

| homologous I )'rx | homologous

chromosome pairs line up chromosome
pairs during pairs
metaphase
Normal Ahnormnl firsf Normal
/ first meiotic
).' \

division // \m:ﬂ::‘ﬂx;ﬁ'} 7 K\\ / x\ it / }(\
]\JKNQMI second ’<N0l'ma| moﬂdf \ > Kbnurmal second
meiotic divlsiul! iotic divisi meiotic division
k. dh *’\ /\ TN .”1\ /n /P- /1\
(1)) r IH H\ J | (1)
VIVERVIVIVIUERY l/ \i/ \J A,
Gametes r i Gametes - Gametes
Each gamete has t:me One additional nc‘lsslng ohe
Meiose Non-disjonction Non-disjonction
Normale en Meiose | en Meiose |l

27/01/2022

10



Il. Les aberrations chromosomiques

— a- Modification du nombre de chromosomes
— Aneuploidie: monosomie et trisomie

Meiosis | nondisjunction

Il. Les aberrations chromosomiques

— a- Modification du nombre de chromosomes
— Aneuploidie: monosomie et trisomie

« Monosomie — un chromosome en moins
(23x2)—1=45

* Trisomie — un chromosome en plus
(23x2)+1 =47
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Il. Les aberrations chromosomiques

Aneuploidies Autosomales

Down Syndrome Trisomie 21

Edward Syndrome Trisomie 18

Patau Syndrome Trisomie 13

Trisomie: 3 copies d’'un seul chromosome

ll. Les aberrations chromosomiques

— a- Modification du nombre de chromosomes
— Aneuploidie: exp Trisomie 21
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Il. Les aberrations chromosomiques

— a- Modification du nombre de chromosomes
— Aneuploidie: exp Syndrome de Patau
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Il. Les aberrations chromosomiques

— a- Modification du nombre de chromosomes
— Aneuploidie: exp Trisomie 18 (Edward Syndrome)
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Il. Les aberrations chromosomiques

— a- Modification du nombre de chromosomes
— Polyploidie:

Diploid

¢
Ty

Triploid Tetraploid

ll. Les aberrations chromosomiques

— a- Modification du nombre de chromosomes
— Polyploidie: Triploidie
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ll. Les aberrations chromosomiques

— a- Modification du nombre de chromosomes

* Polyploidie:

+ Triploidie — 3 quantités de chromosomes
23x3=69

 Tetraploidie — 4 quantités de chromosomes
23 x4 =92

Il. Les aberrations chromosomiques

—a- Modification du nombre de
chromosomes

—b- Modification de la structure des
chromosomes
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Il. Les aberrations chromosomiques

— b- Modification de la structure des chromosomes

» Mutation Chromosomique — une mutation qui affecte
plusieurs genes
— deletion Chromosomique — un événement dans lequel
une partie du chromosome est supprime _
» Peut enlever un ou plusieurs génes du chromosome

At

Il. Les aberrations chromosomiques
— b- Modification de la structure des chromosomes

» Mutation Chromosomigque — une mutation qui affecte
plusieurs genes

— Duplication — un événement dans lequel un gros

.
morceau du chromosome se répéte i
» Cause la duplication en deux ou plusieurs copies TR :
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Il. Les aberrations chromosomiques

— b- Modification de la structure des chromosomes

» Mutation Chromosomique — une mutation qui affecte
plusieurs genes
— Inversion — un événement dans lequel un ou plusieurs
fragments sont enlevés et inversés avar " =
— inverse orientation IE_ _51
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Il. Les aberrations chromosomiques

— b- Modification de la structure des chromosomes

+ Mutation Chromosomique — une mutation qui affecte
plusieurs génes

— Insertion chromosomique — un événement dans lequel
une partie d’'un chromosome est enlevée et insérée dans
un autre chromosome

— Translocation - un événement dans lequel deux
fragments de deux chromosomes différents sont
interchangés
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