mtatlons de I’ADN et
e -' Elgenetique.

Section 1

Les mutations et les
mutagenes




proteines, 1es phenotypes et I'heridite.

m /7.5 —DEcrire des facteurs qui peuvent
mener a des mutations dans 'information
genetigue d'une cellule.

= V7.6 — Expliguer comment une mutation au
hasard dans la seguence des bases azotees
fournit une source de variabilité géenétique




m Mutation des cellules germinales : affectera

les; descendants.

m Mutation des cellules somatiques: affectera
seulement lfindividu.




GUVEZABUBIVOIT |aj mutation?

s




L Wc_lg Idtations

[0S ponctuelles:
guiraftecte un seul nuclétotide sur un

Sseul @en
itutions de nucleotides

= InsSertions ou supressions de nucleotides

= Mutations chiromosomigues:

s Mutation qui affecte un ensemble de nucléeotides
Sur un meme gene ou sur des genes differents.
= Enjambement
= Perte de séquences regulatrices ou structurelles




m Mutation

O wenrgui n‘aura aucun effet sur le polypeptide final.

= Mutatienrcontresens
= Mutation qui produirera une polypeptide différent.

m Mutation non-sens

= Mutation qui produira un codon d’arrét prematurémment.
On obtiendra un polypeptide non-fonctionnel.




GUU—-CAU—UUG—ACU—CCC—GAA—GAA
val — his — leu — thr — pro — glu — glu

o La sequence codante normale, avec les codons dans la
rangée supérieure et les acides aminés correspondants

au-dessous.
GUU—-CAU—-UUG—ACC—CCC—GAA—GAA
val — his — leu — thr — pro — glu — glu

G Cette mutation est silencieuse car le changement
apporté a la séquence nucléotidique n'a pas d’effet sur

le produit polypeptidique.
GUU—-CAU—-—UUG—ACU—CCC—GUA—-GAA

val — his — leu — thr — pro — wal — glu

0 Il s’agit d’'une mutation a contresens, car elle entraine
I'insertion dans la chaine polypeptidique de I'acide
aminé de la valine a la place du glutamate. La protéine
obtenue est incapable de transporter efficacement
I'oxygene et elle est a I'origine d’une maladie appelée

la drepanocytose.

GUU—-CAU—-UAG
val — his —stop

0 Cette substitution entraine une mutation non-sens en
changeant le codon pour 'acide aminé de la leucine
pour un codon de terminaison prématuré. Ce géne ne

produira pas de polypeptide fonctionnel.




jent: Echange de matériel génétique
0 t |e processus de meiose.

s Perteside seguences regulatrices ou structurelles:




dagents exterieurs.

s CalISEEs par le mauvais appariement de bases
par I’ADN polymeérase.




Urs. Ces agents sont appelés

substances mutagenes.
= Mutagenes physiques

= Mutagenes chimigques




= Moins puissant que les rayons X.

= Provoguent |'apparition de dimeres (liaisons covalentes)
entre deux pyrimidines adjacents.

= Nuit a la réplication de I’ADN.
= A 'origine de certains cancers (mélanome)

= La meélanine dans la peau absorbe les rayons UV
protégeant I’ADN.




ultraviolets

N o
e, \:\? dimére

AP de thymine
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| ﬁhiﬁ'ﬁques

nces auitréagiront chimiguement avec I’ADN.

Ivases: vont substituer certains nucléotides,
maisimal ler pendant |la replication.

= Certailmle liles vont changer la configuration des

nucleotides et Ies transformer en un autre type de
nucleotide.
s Exemples de substances mutagenes:
= Nitrites (agents de conservation)
= Vapeurs d’essence
= Benzene dans la fumée de cigarettes

= La majorité des mutagenes chimiques sont cancerigenes.




NISMES de; réparation

ationrdirecte:
polymerase lors de la verification.

ar excision-synthese:

s Epi erdusegment endommage (exemple: un
dimeré) et remplacement par une copie sans
erreur.

m Réparation par recombinaison:

s Lorsque les deux brins sont endommages.

m On utilisera la partie homologue d’'une chromatide
sceur comme matrice.

m Gene suicide: Si I’ADN est trop endommageée,
elle commandera la mort de la cellule.




