Theme 1 La Terre, la vie et I'organisation du vivant
Transmission, variation et expression du patrimoine génétique

\ Chap.VII Mutations de I’ADN et variabilité géenétique Cours p.42 - 43

1. Les mutations, des modifications
dans la séquence de 'ADN

» Des modifications peuvent apparaitre dans la
séquence d’ADN d’une cellule: ce sont les muta-
tions. Elles peuvent étre la conséquence d’un
mauvais appariement de nucléotides, introduit
par 'ADN polymérase au cours de la réplication de
'ADN. Elles peuvent également résulter de dom-
mages subis par 'TADN en dehors de sa réplication.
Ces mutations, qui apparaissent spontanément,
rarement et de fagon aléatoire, sont qualifiées de
spontanées. > Unité 1

» Des modifications de linformation génétique
d’une cellule peuvent aussi étre introduites volon-
tairement, en laboratoire, grace a des techniques
dites de génie génétique. C'est sur l'introduction
de ces modifications que reposent notamment les
thérapies géniques. > Unité 1

*]1 existe plusieurs types de mutations
ponctuelles (mutation d’'un seul
nucléotide) : 'ajout d'un nucléotide ou
addition, la perte d’'un nucléotide ou
délétion, le remplacement d’'un nucléotide
par un autre ou substitution.

* Les mutations peuvent étre aussi plus
étendues et affecter plusieurs nucléotides
successifs.

3. Devenirs et conséquences
cellulaires des mutations

» Au sein des cellules, des mécanismes spécialisés
assurent la rectification des erreurs de réplication

et réparent ’ADN qui a subi des altérations. Cepen-
dant, si les réparations ne sont pas conformes,
Uerreur ou le dommage persiste et est transmis aux
cellules-filles lors de la division cellulaire suivante.
Ces systémes de réparation permettent de main-
tenir une faible fréquence d’apparition des muta-
tions dans les cellules. > Unité 3

» Les conséquences d’'une mutation different
selon le type de cellule touchée. Si la mutation sur-
vient dans une cellule somatique (mutation soma-
tique), elle sera transmise au clone, c’est-a-dire a
toutes les cellules-filles, issu de cette cellule, mais
ne pourra pas étre transmise a la descendance
de l'individu. En revanche, si la mutation survient
dans une cellule germinale (mutation germinale),
elle devient potentiellement héréditaire: en effet,
si l'un des gametes issus de cette cellule germi-
nale participe a la fécondation, la mutation sera
transmise a la descendance de lindividu. On a
ainsi un nombre conséquent de mutations de dif-
férence entre le génome d’un enfant et celui de ses
parents. > Unités1et3

2. Laction des agents mutagénes
sur TADN

» Certains facteurs de 'environnement, chimiques
(comme certaines substances cancérigénes) ou
physiques (comme les rayons UV ou les rayon-
nements radioactifs), augmentent la fréquence
d’apparition des mutations: ce sont des agents
mutagenes. En provoquant des dommages sur les
molécules d’ADN, ils peuvent, entre autres, empé-
cher le bon déroulement de sa réplication. Les
mutations qu’ils provoquent sont appelées muta-
tions induites. > Unité 2

4. Les mutations, sources de diversité
génétique au sein des populations

» Un alléle est une portion d’ADN qui correspond
a une version d’un géne. Au sein d’une espece, dif-
férents alléles coexistent pour un géne donné: ils
sont apparus au fil du temps, a la suite de muta-
tions germinales qui se sont répandues dans les
populations. > Unité 4

» Selon leur nature et leur localisation dans la
séquence d’ADN, les mutations ont des effets
variés sur le phénotype: certaines n’‘ont aucun
impact, d’autres sont a lorigine de l'apparition de
nouvelles variations d’un caractére (par exemple,
une nouvelle couleur des yeux). > Unité 4
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