
Thème	  A	  :Transmission,	  variation	  et	  expression	  du	  patrimoine	  génétique

Chapitre	  A2	  :
Mutations	  de	  l’ADN	  

et	  variabilité	  génétique



I.	  L’origine	  des	  mutations	  de	  l’ADN



Rappel	   :	  L’état	  des	  chromosomes	   au	  cours	  du	  cycle	   cellulaire



Rappel	   :	  L’état	  des	  chromosomes	   au	  cours	  du	  cycle	   cellulaire



a)	  Les	  mutations	  spontanées	  de	  l’ADN



Résultats	   d’une	  expérience	   de	  réplication	   de	  l’ADN



La	  mutation	  de	  l’ADN	  à	  l’échelle	   des	  nucléotides



La	   fréquence	   des	  mutations	  génétiques



b)	  Les	  mutations	   liées	  à	  des	  agents	  mutagènes



Le	  cas	  des	   levures	   ade2-‐
exposées	   aux	  UV

Expérience	   de	  mutagénèse



Les	  deux	  allèles	   comparés	   du	  gène	   ade2	  



Résultats	   de	  l’expérience	   de	  mutagénèse



Cancers	  et	  UV



L’exemple	  de	  la	  maladie	   :	  Xeroderma pigmentosum
est	  une	  maladie	   génétique	   rare	   (quelques	   milliers	   de	  cas	  dans	  le	  monde)	  caractérisée	   par	  une	  
hypersensibilité	   de	  la	  peau	  aux	   rayons	  ultraviolets.	   Les	   individus	   qui	  en	  sont	  atteints	   subissent	   des	  brulures	  
de	  la	  peau	  et	  des	  dommages	   aux	  yeux	  à	  la	  suite	  d’une	  simple	   exposition	   à	  la	  lumière	   du	  soleil.	   Ils	  doivent	  
donc	  en	  permanence	   être	   protégés	  de	   la	  lumière	   d’où	  le	  nom	  d’ «enfants	  de	   la	  lune».	  Les	   sujets	  présentent	  
très	   jeunes	  une	  peau	   sèche	  et	   tachetée	   comparable	   à	  celle	   d’une	  personne	   âgée	  ayant	  passé	  sont	  existence	  
au	  soleil.	   Ils	  développent	   leur	   premier	   cancer	   de	  la	  peau	  en	  général	   avant	  l’âge	  de	  10	  ans.
Chez	  les	   individus	   atteints,	   les	  cellules	   de	  l’épiderme	   perdent	   le	  contrôle	   de	  leurs	  divisions	   cellulaires	   et	  se	  
multiplient	   rapidement	   jusqu’à	  former	  des	  tumeurs	   cancéreuses.

Masque	  et	  
combinaison	  
anti-‐UV	  utilisés	  
par	   les	  
individus	  
atteints	  de
la	  maladie	  
xeroderma	  
pigmentosum



Les	   rayons	  ultraviolets	   du	  soleil	   sont	  de	  puissants	  agents	   mutagènes.	   Lorsque	   les	  
mutations	   touchent	   des	  gènes	   tels	  que	  ceux	  qui	   contrôlent	   la	  division	  cellulaire,	   une	  
cellule	   peut	  devenir	   cancéreuse	   et	  commencer	   à	  se	  multiplier	   rapidement.	   Ces	  
modifications	   consistent	   en	  la	   réalisation	   d’une	  nouvelle	   liaison	   sur	  un	  même	   brin	  d’ADN	  
et	  la	   formation	  d’un	  dimère	   (association	   de	  deux	  éléments)	   anormal	   [voir	  document	   1	  ci-‐
dessous].

Document 1 : 

 
!

L’action	   des	  UV



Le	  devenir	   des	  dimères	   de	  thymine	   après	  quelques	   réplications	   :





Des	  enzymes	   correctrices	   d’erreurs



Observation	   des	  
mécanismes	   de	  
correction	   des	  
mutations	  chez	   les	  
malades	   atteints	   de	  
Xeroderma
pigmentosum



L’origine	   de	  
Xeroderma
pigmentosum



II.	  Les	  conséquences	   des	  mutations	  de	  l’ADN



Mutations	  somatiques	   ou	  germinales	   ?



Evolu&on(géné&que(d’une(popula&on(de(bactéries(sur(10(000(généra&ons(
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