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Le génome humain: RAPPELS BIOLOGIQUES
Le génome est I’ensemble de I’information héréditaire d’un organisme.

Il est cod¢ dans I’ADN, ou acide désoxyribonucléique,

présent dans le noyau de toutes les cellules
a ’exception du globule rouge.
L’ ADN est une macromoléecule constituee de 1’union de deux brins ayant
une structure spatiale en « double hélice ».
Un génome est recouvert de geénes,
dont les exons sont les séquences codant pour des proteines,
molecules participant a tous les mécanismes du vivant.

L’ ADN nucléaire compte deux fois 3 milliards de paires de bases
nucléotidiques.
Leurs sequences codant pour des proteines en constituent 1.5 % et
sont réparties sur 21 000 a 25 000 genes.

L’ ADN nucléaire constitue avec I’ADN mitochondrial ce qu’on appelle
le génome humain.
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3 milliards de paire de bases (pb) ! : .
en « haploide » (n chromosomes) Génome mitochondrial:16 569 pb

Cellule somatique : 46 chromosomes
= 22 paires de chromosomes dits autosomes
+ 1 paire de chromosomes dits chromosomes sexuels ou gonosomes
Gametes : 23 chromosomes
Les gametes: spermatozoides ou ovules, ne contiennent qu'un seul
exemplaire de chaque paire d'homologues
Gametes = cellules a 23 chromosomes chez I'humain.
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Le caryotype d'un spermatozoide

( l , l ‘ Chromosomes,

< Un spermatozoide
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seulement 23
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= 23 paires ou 23 x 2 = 46.
Les autosomes sont semblables entre les hommes et les femmes ;
tandis que les chromosomes sexuels different.
*- Les femmes ont une paire de gonosomes homologues,

assez grands, appelés XX.

*- Les hommes possedent une paire de chromosomes sexuels

héterologues: cette paire est appelée XY et possede un chromosome
semblable a celul de la femme et un autre beaucoup plus petit.

Il est important de rappeler que les autosomes sont

homologues deux a deux.
Pourquoi les chromosomes sont-ils semblables deux a deux et non
identiques en formant des paires ?
Nous sommes issus d’une seule et unique cellule.

Cette cellule resultait de la fusion d’un spermatozoide et d’un ovule.
Il faut donc deux gametes (un male, une femelle) pour faire un zygote.
Le zygote est donc le fruit de la combinaison du matériel génétique des

deux gametes. Ainsi, la moitié de nos chromosomes vient donc de

notre mere alors que ’autre vient de notre pere.




Les chromosomes et 1'héréditeé

Provient du pere Provient de la meére
1}

y 4

Chaque cellule humaine contient\2 lots de 23 chromosomes pour
un total de 46 chromogOmes.
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Pour chaque paire, un chromosome vient du pere et 1'autre
vient de la mere.




C’est pour cette raison que nos chromosomes sont semblables ou

homologues deux a deux et non identiques deux a deux.
Les chromosomes sont les dépositaires,
les vecteurs du matériel génétique et le lieu de leur expression primaire.
Pour rappel, le chromosome ne s’individualise qu’au cours de la
division cellulaire : la meéiose pour les gametes,
la mitose pour les autres cellules.
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métaphasique.




L’information genétique est integralement transmise

au cours d’une division cellulaire:
Aspects du matériel génétique au cours
d’un cycle cellulaire

rembobinage
-
...‘
Hé‘l‘é:‘o:':hr:arrmﬂng ) '
(périphérique) débobinage
Chromatine Chromosomes

le chromosome est de la chromatine soigneusement enroulée.

Constituant principal du noyau : ) " ;
la chromatine L"état de 'ADN L'atat e ADN est condense
estdécondensé

Mature moléculaire : ADN

histone

cytoplasme

noyau

membrane
plasmigque

Etat du matériel génétique en dehors de la division cellulaire it n}até[ielgénétique a0 cours de a division celulaire




cellule molécule d'ADN

/nﬂyau

nucléotide

ii codon — acide amineé
,'.:_',‘_ —— PROTEINE
: AT _ code Ser
—G C— génétique

> ette molécule est porteuse

d'une information genétique,
car 1l existe une correspondance
entre la succession

d'une chaine polypeptidique dans le cytoplasme.
 Chaque séquence de nucléotides codant pour un polypeptide
constitue un gene.
Chaque gene est donc caracteris€ par une séquence de nucléotides qui
lu1 est propre et par son emplacement, le locus, sur la molecule d'ADN.




-L.e dogme central
Reéplication Transcription Traduction
( ADN =———p\ R =—DROTEINE

Le flux de ’information génétique est unidirectionnel

Matrice ADN Matrice ARNm
ADN polyméraselll Ribosomes
Protéines de Facteurs de traduction
réplication Acides aminés
dNTP; ATP; Mg2+ ARNTt Synthases
ATP ,GTP, Mg 2+
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pour la synthése des protéines
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DEFINITIONS:

le chromosome: chaque chromosome des cellules _
humaine (a noyaux) renferme une molécule Centromére+—))
d’ADN double brin sur laquelle est portée
une fraction de I’information génetique de I'individu. B long
Cette molécule forme un filament dit « en collier de

perles » en s’enroulant autour de U n

spheres constituées par un assemblage d’histones. Filament 'ADN %"

Seules les régions des genes exprimeés sont
décondensées et
accessibles au systéme de transcription

Bras court {

Le chromosome métaphasique, —
constitué de 2 chromatides, -
est forme de 2 molécules d'ADN identiques. — I
Chromatide : Elément constitutif
d’un chromosome e

ADN Un chromosome a 2

et formé d’une molécule d’ADN. chromaies




Apres chaque replication, chaque molécule d'ADN forme 2 chromatides
identiques reli¢s par le centromere.
Le chromosome est constitu¢ d’une chromatide en fin de division
(debut d’interphase),
de 2 chromatides en fin d’interphase.
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Chromatine : Etat décondensé de I’ADN lors de I’interphase.

Génome = ensemble du matériel génétique d'une espece
(ADN) # ensemble des genes !!!

Chaque gene est constitu¢ d'une séquence de nucleotides.

Il existe différentes variantes d'un méme gene appelces alléles.

Les diffeérents alleles d'un méme geéne codent pour une méme protéine,
bien que leurs séquences nucleotidiques soient Ieégerement differentes.

Un gene est une portion de chromosome (donc d'ADN)
située a un emplacement precis.
Il porte une information génétique qui
determine un caractere héreditaire.
Chaque chromosome contient donc de nombreux geénes.
(environ 2000 genes par chromosome).




Les chromosomes d'une méme paire sont dits homologues.

Deux chromosomes homologues
sont presque identiques.

La plupart des genes sont
1dentiques, mais certains peuvent
¢tre 1¢égerement diffeérents.

Ex. Un chromosome peut porter
un gene codant pour les yeux
bleus et son homologue le gene
des yeux bruns.

Allele A: TATACG

Allele a: TATACG

Allele B Allele b
Géne des Geéne des
yeux bruns_"l: :I‘— yeux bleus

Chromosomes 15

Ce gene déterminant la couleur
des yeux existe en deux
varietés différentes (notees B et
b) appelées alléles.




Les alleles occupent un emplacement précis sur le chromosome =

locus (pluriel loci)

Un gene peut donc donner plusieurs versions d'un méme caractere.

Deux
chromosomes
homologues

1l doit donc exister sous plusieurs formes au
niveau de la molécule d'ADN.

Locus de 1'allele B Locus de l'allele b
Gene ds Geéne des
vyeux bruns_"I: b yeux bleus
Allele pour la B
couleur brune
Allele pour la
couleur bleue _ b
Chromosomes 15

B et b occupent le méme locus sur le chromosome 15




MESSAGE: Dans une cellule, un géne existe en 2 exemplaires
occupant la mé€me position sur chacun des 2 chromosomes
d’une paire (sauf pour la paire XY chez le male).

Paire de
chromosome
n°e9

-

Groupe sanguin|

SR S T T
Les groupes sanguins selon la combinaison d’all¢les portée par I'individu
Un méme gene peut exister sous différentes formes appelces alléles.
(L'existence d'alleles s'explique par des différences au niveau
de la molécule d'ADN).

Pour un gene donné,

les 2 chromosomes d'une méme paire peuvent porter 2 alleles identiques
ou 2 alleles différents.

Allele qui s'exprime : alléle qui détermine la fabrication d'une
substance dans une cellule.
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oéne
groupe sanguin
A

callule su moment
de |a division callulaire

« Gauy allédes identiques

groupe A

Nombraux génes
SUr un chromosome

Méme position des genes
sur les deux chromosomes
d'une paire

Lne pars
de chromosomes

ne

Un géne :
différents alléles
S &l 9 - possibles
« deuy alléles diférants o deuy alléles diférants
o un seul s'sxprime o Jes deux s'exprment D cariitivis
groupe A groupe AB heréditaires différents

Chromosome

ADN pelotonne

Geéne
portion de molécule
d'ADN
B
une information
génétique

Alléles

des différences
dans la molécule d'ADN

versions différentes
d'un géne
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CONCLUSION: Le nombre ¢élevé de nos geénes ct
la grande diversité des alléles de certains d'entre eux contribue a faire
de chacun de nous un étre unique.

Chaque 1ndividu possede deux alleles (semblables ou différents) pour
chaque gene,
I'un d'origine paternelle et I'autre d'origine maternelle,
qui constituent son génotype.

génotype + environnement + variation aléatoire =
phénotype

Phase S : Etape de réplication de I’ADN lors de I’interphase.
Réplication semi-conservative : M¢canisme par lequel

1’ADN est répliqué en ne conservant qu’un brin de I’ADN
parental dans chaque molécule fille issue de la réplication.




Les étapes fondamentales d'un cycle de développement:

La reproduction sexuée

Méiose

Premicre ¢tape: la fécondation

Deuxieme ¢tape: La méiose

Fécondation /\\ ot /0\

Melose
e &0 9 ¢ 29 @& »
A Haplophase
Gametes ‘ P 0
Fecondation
yr

o .
Zygote diploide




Les étapes fondamentales d'un cycle cellulaire:

La reproduction asexuée

- PHASE M
T S *e [Les cellules ont
‘f*: M ptodigrisg, un fonctionnement
{wsian g . , .
PHASE &, soplasmiguel | cyclique nécessaire

—
) a la prolifération ou

au renouvellement
du tissu auxquelles
clles appartiennent.

ﬂl,;- _

INTERPHASE

51 Il existe un systeme
PHASE £ suser o | de controle du cycle
ireglicaion .
e AT cellulaire,

qui permet de faire passer la cellule en phase de mitose
uniquement quand cela est nécessaire : fabrication,
renouvellement ou réparation du tissu auquel elle appartient.




Quelles sont les différentes étapes du cycle cellulaire ?
Au cours du cycle,
I'ADN de la cellule-mere doit etre copi¢ avec une fiabilité
maximale afin que les deux cellules-filles soient des clones
parfaits et identiques au cours du processus : 1a mitose.

*e Chaque cellule est genétiquement programmee pour
effectuer un nombre maximal de divisions.

Lorsque ce nombre est atteint, la cellule echappe au cycle
cellulaire classique et entre dans une phase qui aboutira a son
autodestruction : c'est I'apoptose, ou suicide cellulaire.

* On désigne sous le terme de cycle cellulaire les différentes
ctapes par lesquelles passe une cellule vivante entre deux
divisions successives.

Un cycle cellulaire comporte deux ¢tapes :
I'interphase et la mitose.




Aléiose
Phase Haploide (n)

$ /"e 'Ovules”’ = Ovocytes
2n

Sperm 1mmulea |
n Fécondation

N

e O,

Méiose

-

Cellule-ceuf
21

Mitose
Nouvel individu /
2N FS’

Phase Diploide 2n) Le cycle des Humains




Mitose : Etape du cycle cellulaire durant laquelle une cellule
entre en division.
La reproduction conforme au niveau chromosomique
et au niveau moléculaire

La méiose est le processus de double division cellulaire
permettant la formation de gametes,
ou cellules sexuelles chez les organismes eucaryotes.
Elle se distingue de la mitose: division cellulaire somatique,
elle ne se déroule qu'en un temps.
A partir d'une cellule mére diploide,
on obtient quatre cellules filles haploides au matériel
génétique différent.

La Méiose s'effectue chez les mammiféres dans les organes
sexuels: les testicules et les ovaires




2n = DIPLOIDE

n= HAPLOIDE

Division formant les gameétes

Division cellulaire classique

Objectif :

Objectif :

Produire des cellules reproductrices (spz,ovule) | Augmenter |e nombre de cellules du corps

Cellule de départ

Cellule souche de testicule ou d'ovaire

Résultat :

™ 4 cellules différentes entre elles
différentes de la ¢ de départ

Cellule de départ

Cellule normale ?uelconque
Cellule-ceuf de ['embryon
Résultat :
™ 2 cellules identiques entre elles
identiques d la ¢ de départ




les conséquences génétiques de la mitose et de 1a méiose
Mitose et meiose sont deux divisions cellulaires
aux conséquences génétiques différentes
 La mitose permet a une cellule mere de se dupliquer en deux cellules
filles geénétiquement 1dentiques et permet ainsi aux organismes de se
développer a partir de la cellule initiale 1ssue de la fécondation
(tissus somatiques).

» LLa méiose permet aux cellules germinales diploides de se diviser pour
former des gametes haploides ou ne demeurent
qu’un exemplaire de chaque paire de chromosomes et
donc un seul exemplaire de chaque gene.

 Dans une espece donnée,
les individus différent par la combinaison des all¢les qu'ils possedent a
I'exception des vrais jumeaux (Jumeaux monozygotes) qui possedent la
méme combinaison d'alleles puisqu'ils possedent le méme genome.

C'est pourquoi 1l est possible d'identifier les individus par
I'étnde de lenr ADN




Problématique : comment chaque individu
peut-il posséder un programme génétique unique ?
stratégie de résolution :

Comprendre comment 2 parents peuvent donner des enfants,
tous génetiquement différents.

Au cours de sa formation,
chaque gamete recoit au hasard un chromosome
de chaque paire soit 23 chromosomes.

Le nombre de chromosome et donc le programme geénétique
sont réduits de moiti¢ dans les gametes.

La formation d’individus tous différents et uniques
La répartition au hasard des chromosomes lors de la formation
des gametes permet a un individu de produire des gametes
génétiquement différents (22°= 8388608 possibilités).




Une premiere loterie a la formation des gametes

Cellule mére | o | ﬁ
de gamétes AfﬁA s P~
(1 paire de l - * A7 AR
chromosomnes) EU | N L/ *%wa
N4 S ¥
3 i I e e “x._/;%:\:'/
Deux informations =§agépfessd | ffa‘i g
génétiques différentes génétiquement - % x.ﬂj:://”’
différents ) UL/
|
Cellule mére , -
de gamétes |, ¢ n
(2 paires de !A%,A ae |
chromosomes), !ji 5 BmB bﬂﬂbt
. - i
| ;ji omom
woww oW
: : 2% types de gameétes
Quatre informations _ gén):éeciquemgent

génétiques différentes  giees ante

Au cours de (a formation des
gamétes (exemple, ici, des
spermatozoides), les chromosomes de
chaque paire se répartissent au hasard
dans les deux nouvelles cellules.
Ainsi, chaque gaméte produit n‘aura
que 23 chromosomes... (et un ensemble
particulier d'alléles) parmi 27, soit
8 388 614 possibilités.




Une deuxieme loterie a la fécondation

hétérozygote hétérozygote

indemne indemne La fécondation,

+ c#} + % union au hasard

Parents b B b B de 2 gametes

/ N\ VARRN genetiquement
+ + + % Varl.é:s,.
Gamétes multiplie
les combinaisons

b B b B
% (% + possibles
o +b +h +b B B t B t

de chromosomes

holgftzg]%?tf‘ héit]it:izﬁfeute hé;f:igﬁﬁgt e homozygote ( 83 8860 8
25 0 | 111(;11;}1;9 X
50 % 8388608
possibilités).

Conclusion : la double loterie de la reproduction sexuée crée
au hasard un nouveau programme génétique unique.




Chez I’humain :
8 388 608 combinaisons x 8 388 608 combinaisons

8 10°x 8 10°= 64 000 10°
de combinaisons genetiques possibles

Un homme et une femme peuvent donc réaliser plus de
64 000 milliards de combinaisons genétiques différentes
a chaque fécondation !

Cela rend chaque individu unique !

Cas particulier et exception : les vrais jumeaux




cellule-rmére S] l'On SC llmlte,
pour simplifier,
a 3 paires

des chromosomes,

/\ la cellule-mére des
m m m m spermatozoides,
representee sur

- amms le schéma ci-contre et qui
/\ /\ /\ contient 6 chromosomes,
<) va se diviser en s¢parant
, , , , ses chromosomes
homologues au hasard et
' ' 'on pourra obtenir

obtention des gameétes males :
les spermatozoides

8 spermatozoides génétiquement différents,
c'est-a-dire contenant des regroupements d'alleles différents.




DEFINITIONS
*- Maladie héreditaire : une maladie transmise
(en dehors d’une contamination infectieuse).
*- Maladie génétique : terme (générique) regroupant les affections
determinées par au moins un gene.
*- Maladie génétique héréditaire : la mutation du gene se produit dans
les cellules sexuelles.
Elle conduit éventuellement a une malformation congénitale ou au
développement d’une maladie quelques années plus tard (!).
*- Maladie génétique somatique : la mutation du gene se produit dans
les cellules somatiques,
c’est-a-dire toutes les cellules non sexuelles.
Ces mutations sont provoquées par des facteurs environnementaux.
L’exemple type est le cancer.
*- Maladie congénitale : correspond a un état meédical présent
a la naissance.
Une maladie congénitale peut €tre identifiée avant la naissance
(diagnostic prénatal), a 1a naissance ou diverses années plus tard.




Les maladies congénitales peuvent étre dues a des anomalies
genetiques ou acquises durant la période foetale
(médicaments, alcool, tabac).

Syndrome: ensemble de signes rattachés a une méme cause,
qu'elle soit connue ou suspectee

Consultation génetique: Identifier une cause genetique
potentielle
* Conseil génétique: les patients ou des apparentés a risque
d’une maladie genétique sont informes sur:
— la nature, la cause, et les conseéquences
— la probabilite de la développer ou de la transmettre
— les moyens de la prévenir, dépister ou de I’ameliorer
— les options pour la prise en charge
— les options pour les projets reproductifs




Typedecellule | Transmissibilite | Consequences Exemples
Cellule Thyroide (3)
. Non transmissibla Cancers
somatique Poal ()
Variahilite ,
= Groupes sanguins
gZanetique )
on pathologigue
Cellule sexuelle Transmissible P h
Mucoviscidose
Maladie héraditaire

(c)




La différence entre un génome procaryotique et
un génome eucaryotique
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Un génome en mosaique chez les eucaryotes
La structure type d'un gene eucaryote.
Cet exemple comporte trois introns et quatre exons.
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Les chromosomes eucaryotiques sont faits d'ADN associ¢ en
complexe avec des proteines histones.
La chromatine est constitu¢e d’ADN associ¢e en complexe
avec des proteines .
Les plus abondantes de ces protéines sont les cing types de
protéines
histones chargées positivement: H 1, H2A, H2B, H3 et H4.
La plupart des genes eucaryotes possedent des séquences
nucléotidiques qui ne codent pas pour des sequences
polypeptidiques.
Ce sont des "sequences intervenantes non traduites" appelées
aussi introns.

Les genes sont donc morcelés = génes discontinus
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Le nucléosome

§ Comprend de ’ADN (environ 200pb).
§ Des protéines:
* des histones sous forme d’octameres:
2XH2A,2 XH2B,2XH3 et 2 X H4
* et des protéines non histones.

La protéine histone H1 est extérieure a la partie principale du nucléosome.

Elle est sous forme d’une protéine unique
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CBon counagy
LIENS UTILES

Visiter :

l. https://biologie-maroc.com
e Télécharger des cours, TD, TP et examens résolus (PDF
Gratuit)

2. https://[biologie-maroc.com/shop/
* Acheter des cahiers personnalisés + Lexiques et notions.
e Trouver des cadeaux et accessoires pour biologistes et
géologues.
* Trouver des bourses et des écoles privées

3. https://biologie-maroc.com/emploi/
o Télécharger des exemples des CV, lettres de motivation,
demandes de ...

¢ Trouver des offres d'emploi et de stage
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https://www.facebook.com/biologiemarocofficiel
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