Biologie — Chapitre B3 — La diversification des génomes

Ch. B3. La diversification des génomes

Partie du programme traitée : SV-F-4 La diversification des génomes

I. Mutations et diversification des génomes

1. Les mutations géniques
a) Notion de mutation

b) Erreurs de réplication

c) Agents mutagénes et réparation de I’ADN
2. Les mutations chromesomiques et caryotypiques

I1. Brassages génétiques et diversification des génomes

1. La reproduction sexuée diversifie les génomes
a) Prophase I et brassage intrachromosomique
b) Anaphases I/II et brassage interchromosomique

c) Fécondation et brassages

2. Hybridations interspécifiques et allopolyploidisation

3. Les transferts horizontaux

Docilment 1: Rappel : la structure de I’ADN.

1. Les dimensions 2. Lisser (facultatif) 3. Bases, liaisons,
phosphates, désoxyriboses
4 cm
1cm 5D
et5P
1,5cm par
demi
7 cm 1cm tour
3,5¢cm
5 bases
petit par
sillon demi-
tour
grand
sillon

liaisons H
horizontales

Echelle: 1cm=0,5nm=5A

Document 2: Dessiner I'ADN correctement en devoir ou en
colle : ce n'est pas si compliqué ! Mesures données pour un
format « copie » et a adapter pour un format « colle. »

1 Production personnelle. 2

1 Joseph Démaret-Nicolas, Joseph Nicolas — SVT — BCPST2 — Lycée Chaptal - Paris, s. d., consulté le 29 septembre 2024,

http://josephnicolassvt.fr/.

2 Joseph Démaret-Nicolas, « Joseph Nicolas — SVT — BCPST2 — Lycée Chaptal - Paris », consulté le 29 septembre 2024,

http://josephnicolassvt.fr/.
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Biologie — Chapitre B3 — La diversification des génomes

modéle conservatif modéle semi-conservatif modeéle dispersif

A. Hypotheéses. Dans le tableau
ci-contre sont représentées les  gangration 0 | ONONVONVONONE | IRONDONDONDONG | RO
trois hypothéses au début des
années 50 concernant la génération 1
réplication de I’ADN, le modéle
semi-conservatif étant le plus
probable. A I’issue d’une
réplication (génération 1) ou de
deux réplications (génération 2),
on représente la molécule d’ADN
préexistante par un trait continu, '
et les molécules néoformées par

un trait discontinu.

génération 2

B. Protocole. Meselson et Stahl ont cultivé des bactéries pendant des dizaines de générations sur un milieu riche
en °N, un isotope lourd de I’azote. Avant réplication (génération 0 — 1), ils transférent les bactéries sur un milieu
riche en *N, I’isotope courant, plus léger. A la génération 1 et a la génération 2, ’ADN est extrait, et centrifugé.
Il descend d’autant plus qu’il est lourd. Une position
intermédiaire correspond a un ADN mixte, composé de
5N et de “N.

C. Résultat. A la génération 1, I’ADN est hybride, ce ADQiT&fQ o

qui invalide le modéle conservatif. A la génération 2, SRR
la moitié de I’ADN est hybride et I’autre léger, ce qui NS NS N NS N
invalide le modéle dispersif, et valide le modéle semi- o 05 i b e 25 8
conservatif.

Document 3. L’expérience de Matthew Meselson et Franklin Stahl (1958), ayant permis de démontrer que la
réplication de I’ADN était semi-conservative. 3ot

cadre de lecture vanscrption 5] 3
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traduction traduction
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SILENCIEUSE
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. G T G C A 5ranscriplion traduction

3 5

traduction
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5

Document 4. Les quatre types de substitutions ponctuelles pouvant affecter la séquence codante d’un geéne.
Pour rappel, la sérine est polaire, tout comme la thréonine, alors que la leucine est apolaire. 5

3 Roger Prat, « Expérience de Meselson et Stahl », Planet-Vie, 30 avril 2002, https://planet-vie.ens.fr/thematiques/manipulations-en-laboratoire/
experience-de-meselson-et-stahl.

4 Joseph Démaret-Nicolas, « Joseph Nicolas — SVT — BCPST2 — Lycée Chaptal - Paris », consulté le 29 septembre 2024,
http://josephnicolassvt.fr/.

5  Démaret-Nicolas, Joseph Nicolas — SVT — BCPST2 — Lycée Chaptal - Paris.
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Biologie — Chapitre B3 — La diversification des génomes

Document 5.
Conséquences d’une

s ,
51543 > : CTTGTCAAGGGAGCTA/.
délétion d’un, deux ou  4g eterence AAAdAGTTCACTCGAT
trois nucléotides sur la
séquence d’un peptide,
en lien avec le cadre de g4t “CTTGCAAGGGAGOTA .|
lecture. d'un nucléotide SAACIGTTICCCITCGIAT
délétionde  “CTTGAAGGGAGCTA...
deux nucléotides GAACTTCICCTICGAT
délétionde "CTTGAGGGAGCTA]..
trois nuciéotides GIAACTCCICTCGAT

cadre de

lecture \

Document 6: Etiologie de la drépanocytose, ou
anémie falciforme. Deux génotypes différents sont
présentés pour le géne de la globine . Gauche :

génotype normal, et production d’une protéine
normale. Droite : substitution faux-sens, causant la
substitution de glu (acide) par val (apolaire), et laSeauence for Beta Globin:§
polymérisation de I’hémoglobine, formant des fibres.

transcription
_—

sCUUGUCAIAGGGAGCUA:.
Leu Ser Arg Glu Leu

transcription
>

sCUUGICAAGGGAGCUA..|*
Leu GIn Gly Ser

transcription
_—

sCUUGAAGIGGAGCUA
Leu Lys Gly Ala

e

transcription
>

sCUUGIAGGGAGCUA..
Leu Arg Glu Leu ..

K

Normal Missense Mutation
Partial DNASequenceCCT GAG GAG Q(I:-II- (IBTGI GIAI(E
of Beta Globin Gene: GGA CTC  CTC GGA CAC CTC
CCU GUG GAG

Partial RNA Sequence: CCU GAG GAG

Partial Amino Acid!

Hemoglobin Molecule:

La conséquence en est une hématie en forme de
faucille (ou falciforme), qui transporte plus mal le
dioxygeéne et provoque des problémes circulatoires

graves. Source inconnue.

1. Formation et réparation des diméres de thymine induits par les ultraviolets

Red Blood Cell:

uv
S — A TP —_
"CGTGTTCTAC \\ CGTG'( TCTAC T ¢’
_GCACAAGATG_ ] GCACAAGATGSV _GCACAAGATG_
formation d'un excision de

dimére de thymine

nucléotides*

pro—{al— Glu
LN
\ 4
® (¢

CGTG TCC‘JTAC'
P#0 , GCACAAGATG

AGATG
<° / mésappariement

GCACAAGATG \
resynthese P#1 5’m3'
_GCACAAGATG,_
réparation
effective

2. Fixation d'une mutations par erreurs de réplication (y compris erreurs de réparation)

3

_, "CGTGTTCTAC
GCACAAGATGSV
“CeTeTT -
, GCACAAG
ADN initial ] ) ) ceTeT
mésappariement ATG GCACA

par tautomérisation
en cours de réplication

ADN mé;apparié

mésappariements ;

réparation (P # 1)
Document 7. Haut : lien entre agent mutagene (ici, les rayonnements ultraviolets) et la formation de

CTAC'
GATG

@

2

0=-0

>
IloEe]|

TCTAC’
,GCACAAGATG

réplication R
de I'ADN mésapparié

fixation de
la mutation

* la réparation par excision de nucléotides concerne en réalité chez les eucaryotes une trentaine

de nucléotides (schéma simplifié pour plus de clarté). Bas : fixation d’une mutation par erreur de réplication suite a
un mésappariement. P représente la probabilité d’occurrence de 1’événement considéré. 7

6
7

Démaret-Nicolas, Joseph Nicolas — SVT — BCPST2 — Lycée Chaptal - Paris.
Démaret-Nicolas, Joseph Nicolas — SVT — BCPST2 — Lycée Chaptal - Paris.
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Predominant forms

Document 9: Des
formes tautomeéres
existent pour
chacune des quatre
bases azotées de

=
H\N/H
N
Adenine T\')GI \>
\N ﬁ
H H

I’ADN. Source Sspg Sn
H H inconnue. Ho A
\'\ / Cytosine N:/“ [ — j; |
5 Pty el 07 >N 0”7 >N
\ﬁ C/ \}: C/ \C H H
2 i i Amino Imino
f \\ / \\\\ l‘i ~
H—o¢ Moecoe b =N G o o
ed el Y SR — 10
. L= Guanine —F 1 |
/ \\o r?/ HoN AN N HZNJ‘\\N N
{amino) {imino} 5 H\o
. H
Cytosine _— sipilie \ﬁﬂ"s - Nﬁ)j/cm
Document 8: Formation d'une paire aberrante C- 07N a)\;’q
A par tautomérisation de l'adénine. o "
Lactam Lactim
(0] 0] @) (0]
)ﬁ/ \EL Document 11: 0
HN NH HN NH Désamination
)\ /g une cytosine =
O ’\.l N o O '\,] 'Tl O en uracile par N _tHO | NH
R R R R addition /J\ ~NH, /K
Document 10: Dimérisation de deux thymine sous l'effet du  pycléophile sur N ] N o
rayonnement UV le carbone 3. H H
8
squelette
Document 12. Les principaux types désoxyribose-phosphate
de lésions de I’ADN, suite a I’action bases azotées g &
d’agents ou de processus mutagéenes. \CT GGTAGCAAGTACGACGTG
1. site abasique ; 2. ADN normal
mésappariement ; 3. base GACCATCGTTCATGCTGCAC
aberrante ; 4. cassure (ici, simple 3 °
brin) ; 5. addition simple brin (ou
substitution simple brin, selon le ' L
point de vue) ; 6. liaison intrabrin ; . (20 31 4 RCRC) s
o e . . . NP NN T T T LT T
7. liaison interbrin ; 8. adduit ; 9. C GATAGCAAGTA C/GAC GTAG
agent intercalant. ADN endommagé DT e
GACCAUCGHRKCATECTECADC

8 « Wikimedia Commons », consulté le 29 aofit 2024, https://commons.wikimedia.org/wiki/Accueil.
9  « Wikimedia Commons ».
10 Démaret-Nicolas, Joseph Nicolas — SVT — BCPST2 — Lycée Chaptal - Paris.
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a b
Document 13. Un caryotype Hiiosin male Human male
humain masculin, aprés coloration “****  § v N _
. . A " - R I
au Giemsa, laissant apparaitre les i { N W i ‘1{ il i ! iﬁ'
bandes G. Gauche : image brute ; ' o g "%?w & 7 A \ i
d’l?Olte : chromosomes de€oupes sur *«q;_ p ¥ § . / ~{ I} IR
I’image brute, et ordonnés. 4 P " e DA I | BT O L O
f o j '
N s KT | G TR TR B T S Y
A
- > i
~ e N BT O
aL B h
% Y 4 11
type de lésion origine mode(s) de réparation*

site abasique

rayonnement ionisant

base excision repair (BER)

mésappariement

erreur de réplication,
tautomérisation

ADN-pol III (en cours de réplication), mismatch
repair (MMR) (apreés réplication)

base aberrante

especes réactives de I’oxygéne

base excision repair (BER)

cassure simple brin

rayonnement ionisant

single-strand break repair (SSBR)

cassure double brin

rayonnement ionisant

non-homologous end joining (NHEJ),
recombinaison homologue

addition/délétion simple brin

erreur de réplication

mismatch repair (MMR)

liaison intrabrin

rayonnement ultraviolet

photolyase (rupture directe de la liaison),
nucleotide excision repair (NER)

liaison interbrin

agents alkylants, espéces réactives
de I’oxygene

nucleotide excision repair (NER) et recombinaison
homologue

adduit

agents alkylants, espéces réactives
de I’oxygene, diverses toxines

alkylation damage repair (ADR)

agent intercalant

non réparés en tant que tel, mais perturbent la
réplication

Document 14. Les types de lésion (voir doc précédent), leur origine et leur mode de réparation. *Les mécanismes de
réparation sont hors programme, mais gagneraient a étre connus pour les ENS.

11

Mehrsan Javan Roshtkhari et Seyed Kamaledin Setarehdan, « A novel algorithm for straightening highly curved images of human

chromosome », Pattern Recognition Letters 29 (juillet 2008): 1208-17, https://doi.org/10.1016/j.patrec.2008.01.029.
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~ T télomére

5
./Lras——
\ ¥ -

centromére
ﬁ ‘

e - bras q

——  télomere

deux chromosomes 9 .
métaphasiques, observés carte des loci du
au MO apres coloration de Giemsa chromosome 9 humain

1a. inversion paracentrique
sur le chromosome 9

E Ev
&

1

1a. inversion péricentrique
sur le chromosome 9

2. duplication sur le chromosome 9

Document 16. Le(s) complexe(s) Hox chez divers
animaux, en paralléle de leur phylogénie. Elle met en
évidence plusieurs événements de duplication de
I’ensemble du complexe (une douzaine de genes). Chez
I’humain, les quatre complexes A, B, C et D sont

respectivement présents sur les chromosomes 2, 7, 12 et

17, et comptent pour 100 a 150 kb. Document a
compléter.

3. délétion sur le chromosome 9

9p
) 2=
chromosome

"de Philadelphie"

4. translocation réciproque entre le
chr. 9 et le chr. 22

Ny

Document 15. Structure d’un chromosome et identification de mutations chromosomiques. En haut a gauche :
structure du chromosome 9 humain, et identification des différents loci. Le chromosome 9 est utilisé comme exemple
pour diverses mutations chromosomiques (inversions, duplication, délétion, translocation). La translocation
réciproque avec le chromosome 22, a I’origine du chromosome de Philadelphie, correspond a une maladie
geénétique liée a une forte incidence de leucémies.

12
Iab antp abdB
ok o R R e e B R TR Hox'13
Urchins ] HEE B BB
Hemichordates ] BEE B BN
Urochordates [ | 1] [ [ @
Cephalochordates [l ENEREEER
20 w—m —— - -
t =
Teleost fish s e —
pri— I —
— =
- . L 1 1 | =
e J s - . . . =
Tetrapods - i — AR
0 . = ===
Flies 1] [ o o]
Polychaetes ) EEEE B B "

12 Démaret-Nicolas, Joseph Nicolas — SVT — BCPST2 — Lycée Chaptal - Paris.
13« Figure 6 Expression of Hox Genes in Deuterostomes — the Hox Gene... », ResearchGate, consulté le 24 octobre 2025,
https://www.researchgate.net/figure/Expression-of-Hox-genes-in-deuterostomes-the-Hox-gene-cluster-is-duplicated-in_fig2_6916939.
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" ADN satellite |
f En tandem?{\ ADN minisatellite\\

" ADN microsatellite]
; |~ SINE] (~15%)

Sans LTR —
g \‘ —J‘C LINE) (~20%)
Rétrotransposons | e N
: "\ o BT | Rétrotransposons| 8%
- { Rétrovirus endogeénes| >

i Transposons a ADN | (~3%)

Document 17. Rappel : les
séquences répétées chez les
Eucaryotes (ici : exemple de '

I’humain), et I’importance des 'Répétées/
séquences virales dans le / ( Dispersées
génome des mammiferes (donc, ;\'fséQ ENCES) \

des séquences transmises de —
fagon horizontale). On notera les
transposons (pouvant expliquer

les translocations) et les

rétrotransposons (pouvant

. .~ Ex : génes des histones|
| Génes ‘{g—

Ex : géne des ARNt|

j La plupart des génes

fEx : enhancers:

‘non répétées’ Séquences régulatrices { EX : insulateurs:
Ex: silencersi

expliquer les duplications). 'séquences non codantes sans réle connu | 14
Document 18: N 3 . ) : é
Caryotype d'une ’3 Y ’ '( :V )’ 21
A - h ) ¥ <
personne atteinte du -, : . ‘
syndrome de Turner § ty te
(aneuploidie liée aux ’s 3% ” ); *,,‘ LA ...
chromosomes N { i TR IR IR
sexuels). SN LRI BRI
i3 It LY H
W e 15
PM - vg'b- | fréquence et
- . F11 phénotype
PM - vg'b fréquence et L.
Fl. phénotype théoriques '
théoriques vg'b"| vg'b" |25%
vg'b" | vg'b" |50% vg b |[VG+ BH] phénotype fréquence
vgb  |[VG+ B+l vg'b | vg'b |25% mesurée
vgb | vgb |50% vg b |[VG+ B [VG+,B+] |41,5%
- _ — . 16
vgb |[VemB vgb' | vg b |25% [VG-B-]  |41,5%
v b | [VG-B+]
[VG+, B-] 8,5 %
vgb | vg b |25%
vg b [VG-,B-] [VG-,B+] 8,5 %
Hypothese 1 : génes liés Hypothese 2 : génes indépendants Résultat expérimental
Document 19: Hypotheses et résultats de croisements chez Drosophile melanogaster. On considéere deux genes,
possédant chacun deux alléles. On présente ici les résultats d’un test-cross, c’est-d-dire un croisement entre une
souche homozygote sauvage, et un double hétérozygote.

14  Démaret-Nicolas, Joseph Nicolas — SVT — BCPST2 — Lycée Chaptal - Paris.

15 « Wikimedia Commons ».
16 Démaret-Nicolas.
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Document 20. Comparaison mitose-
méiose, du point de vue de la
diversification des génomes. Les
deux couleurs désignent I’origine
paternelle ou maternelle des deux
chromosome initiaux de chaque
paire, et donc un état
potentiellement hétérozygote. Noter
I’absence de diversification pour la
mitose, contrairement a la méiose.

A A A 4 B

: brassage INTRA

MEIOSE |

17 Démaret-Nicolas.

2n = 4 cellule diploide, une chromatide

l réplication

2n =4 cellule diploide, deux chromatide

N

2n = 4 cellule diploide, une chromatide

l réplication

2n =4 cellule diploide, deux chromatides

/ knaphase

2n = 4 ; cellule diploide,
une chromatide

Y)Y

n = 2 ; cellules haploides,
une chromatide

2n = 4; cellule diploide,
une chromatide

J9VSSvyd 3d Svd : 3SOLIN

n = 2 ; cellule haploide,
deux chromatides

anaphase I

n = 2; cellule haploide,
deux chromatides

MEIOSE Il : brassaae INTER 17
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complexe synaptonémal et recombinaison homologue
Document 21. La

(2]

. . <
recombinaison homologue 2 chromatides /\ﬁ pggourlr?b?nzison 38
durant la prophase de la soeurs paternelles NN élément axial g-g
méiose I. Les 5 étapes de la (AR élément central | &2
prophase de la méiose 1. 2 chromatides M“V U 8¢
Crossover : recombinaison soeurs maternelles [ B
homologue proprement dite. l

' /\\ﬂ [\f __—crossover

%%M i % nodule de recombinaison
séquencé'e';'

zoom alignement homo|ogues séquences

2 chromatides soeurs paterelle et doux a doux
—— BSATCSHTEEATesACSATEATS S
‘ | T Z00My,
3 i ]) B SHTCET TSRS EETEATTEs
2 chromatides soeurs maternelie %&XS@;?@&&% &8&;{8@8}(&?? _______
image MET
hydrolyse double brin et interprétation

chiasmas o RS

y

ligation avec crossover

Y/

v
chiasmas 1o —
M quatre chromatides dépliées

Document 23: Mise
en évidence de

)
Pauto- %
Pollen . S I \
Q /% incompatibilité
&

gamétophytique

Etamine )I( Pollinisation croisée "
obligatoire >|< CheZ IeS
Style A0 o&e angiospermes. S;,
X 0 -
Papilles S,, Sz et S, deSlgnent

Fleur brévistylée Fleur longistylée

Document 22: Deux morphotypes de la fleur, du ;1 allele§ du gene S. ® ®\® $ %
pollen et du stigmate chez la primeveére (Primula ource meconnue. ®® 5 ®
sp.), empéchant l'autofécondation. 19

18 Démaret-Nicolas.
19 Jean-Jacques Bernard et al., Manuel de Biologie Physiologie Classes de BCPST 1e et 2e années (Ellipses, 2006).
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Spartina xt dii Spartina anglica
pa méan =ogv1nsen i P
N STERILE FERTILE
© colonisation ﬁﬁ £, polyploidisation
Amérique du Nord 4 od Europe hybridation - colonisation
(milieu XIX® siécle) - 3 (fin XIX® siécle) g (milieu XX siécle)
Spartina alterniflora Spartina maritima Spartina xneyrautii '
2n =62 2n =60 2n =61
STERILE
Document 24. Diversification des génomes par allopolyploidisation : exemple des espéces du genre Spartina en
Europe occidentale. 20
2n impair : .
méiose ——»  hybride
melose impossible stérile
<
3
w ( HYBRIDE AxB
(7]
w
fécondation ( repllcatlon xx X XE
. EIE! ( (¢
w
8 XX xx polyplmdlsatlon
o méiose
n
ww
x x X X ( ' xxx X x X xx hybnde polyplo:de

X X XX xx

|4n=14 —>2n = 14\
Document 25. Hybridation entre deux espéces proches, mais de caryotype différent, formant un hybride stérile ;
fertilité acquise par polyploidisation (ici, allopolyploidisation). Les couleurs rouge et bleu représentent les deux

espeéces. 21
phylogénie basée sur le géne rpoC2 phylogénie basée sur les autres génes

Oryza POALES Oryza POALES
Antirrhinum Sesamum
Sesamum Cistanche
Boea LAMIALES Antirrhinum
Jasminum Boea LAMIALES
Olea Jasminum
Basella Olea
Opuntia CARYO- Basella
Pereskia PHYLLALES Opuntia CARYO-
Portulaca Pereskia PHYLLALES
Mollugo Portulaca
Bougainvillea ' -———— Mollugo
Mirabillis Bougainvillea
Phytolacca Mirabillis
Silene Phytolacca
Haloxylon Silene
Cistanche LAMIALES Haloxylon

Document 26. Phylogénie de 16 genres de dicotylédones
appartenant aux ordres des Lamiales ou des Caryophyllales.
Gauche : cladogramme utilisant le géne rpoC2 (géne plastidial) ;
droite : cladogramme utilisant d’autres génes (le cladogramme de
droite correspond donc a I’histoire évolutive de I’ensemble des )
genres considérées, et non du géne rpoC2 en particulier). Le genre Document 27 Inﬂorescences de Clstanche au
Cistanche est parasite obligatoire du genre Haloxylon. 22 pied de spécimens de Haloxylon.

20 Démaret-Nicolas.
21 Démaret-Nicolas.
22 Démaret-Nicolas.
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1. TRANSFORMATION 2. TRANSDUCTION 3. CONJUGAISON

/o i/
ADN environnemental \

) 2 -
§ conjugaison §
ADN génomique j—k’)lasmlde
bactérie

receveuse

phage
(virus)

Document 28. Les trois principaux modes de transferts horizontaux chez les Bactéries. g1, g2, g3 :
genes transférés, qui le sont soit par intégration dans le génome principal (g1 et g2) sous forme de
plasmide (g3). 23

Annexe a compléter : ne pas confondre la mitose et la méiose. On présente dans le tableau ci-dessous quelques
caractéristiques importantes de la mitose et de la méiose, qui permettront d’éviter les écueils courants.

Mitose Méiose

' Etapes

Nombre de cellules produites

Cellules filles génétiquement
identiques

I’anaphase sépare...

chrom. homologues appariés

Crossing-over

Brassages

Chez tous les Eucaryotes

Chez les Eubactéries

23 Démaret-Nicolas.

11 BCPST?2 — Lycée Chaptal — Paris — Joseph NICOLAS
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