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Caractère	 :	 particularité	 qualitative	 ou	 quantitative	 transmissible	 à	 la	
descendance	
	
Evolution	 :	 Modification	 des	 caractères	 de	 génération	 en	 génération	
sous	l'action	de	la	sélection	naturelle	et	de	la	dérive	génétique	
	
Hérédité 	:	transmission	des	caractères	(qualitatifs	ou	quantitatifs)	innés	
d'un	individu	à	sa	descendance	
	
Génétique	:	science	qui	étudie	les	caractères	héréditaires	des	individus,	
leur	transmission	au	fil	des	générations	et	leur	variations	(mutations).	

INTRODUCTION	

Les	PRINCIPES	FONDAMENTAUX	
	



I	-	La	naissance	de	la	Biologie	Moléculaire	

Gregor	Mendel	(1822	-	1884)	

�	L’émergence	de	la	génétique	formelle	

les	Lois	de	l’hérédité	(1866)	
Loi	n°1	:	uniformité	des	caractères	à	la	première	génération.	
	Loi	n°2	:	Ségrégation	des	caractères	
	

La	notion	de	gènes	et	d’allèles	



I	-	La	naissance	de	la	Biologie	Moléculaire	
	

�	L’émergence	de	la	génétique	formelle								Gregor	Mendel	(1822	-	1884)	

�	Le	chromosome,	support	de	l’hérédité	(1910)	

Thomas	Morgan	(1866	-	1945)	

Théorie	chromosomique	de	l’hérédité	

Drosophila	melanogaster	

Chromosomes	polytènes	



�	Le	chromosome,	support	de	l’hérédité	(Thomas	Morgan)	



�	Le	chromosome,	support	de	l’hérédité		



I	-	La	naissance	de	la	Biologie	Moléculaire	
	

�	L’émergence	de	la	génétique	formelle	

�	Le	chromosome,	support	de	l’hérédité	 Thomas	Morgan	(1866	-	1945)	
Alfred	Sturtevant	(1891	-	1970)	

�	L'ADN,	support	de	l’hérédité	

							Gregor	Mendel	(1822	-	1884)	

Fred	Griffith	(1877	-	1941)	
Oswald	Avery	(1877	–	1955)	
	
Alfred	Hershey	(1908-1997)	
Martha	Chase	(1927-2003)	

�	La	composition	et	structure	de	l’ADN	

Erwin	Chargaff	(1905	-	1992)	

A+T	/	C+G	=	K	
	
A	/	T	=	C	/	G	=	1	



II	–	Structure	des	acides	nucléiques	
	

II.I	Les	molécules	simples	

L'acide	désoxyribonucléique	(ADN)	
	 		

	
		=	polymères	de	sous-unités	appelées	nucléotides	

une	BASE	

un	SUCRE	

un	ACIDE	PHOSPHORIQUE	



II.I.1	Les	bases	azotées	

6-amino-purine	 2-amino-6-oxy	
-purine	

2-oxy-4-amino	
-pyrimidine	 2,4-dioxy-pyrimidine	 2,4-dioxy-5-méthyl-

pyrimidine	



II.I.2	Les	sucres	



Les	nucléoSides	

SUCRE	+	BASE		

II.2	Les	nucléosides	

liaison	N-glycosidique	
β-osidique	



			Base 	 	Ribonucleoside 	 	Desoxyribonucleoside	
	
Adénine 	 					Adénosine 	 	 						Désoxyadénosine	
Guanine 	 					Guanosine 	 	 						Désoxyguanosine	
	
	Uracile 	 								Uridine 	 	 									Désoxyuridine	
Cytosine 	 							Cytidine 	 	 								 	Désoxycytidine	
Thymine						Thymine	ribonucléoside 								Désoxythymidine	

	 	 	 	 	 	 	 	 	 				ou	
	 	 	 	 	 	 	 	 							thymidine	

II.2	Les	nucléosides	

Purines	

Pyrimidiques	



L’acide	phosphorique	
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II.3	L’acide	phosphorique	



II.4	Les	nucléotides	
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Nucléoside-5’-Phosphate 

C C 

NUCLEOSIDE 
NUCLEOTIDE 

Liaison ester 

SUCRE	+	BASE+	PHOSPHATE	=	NUCLEOTIDE	



Les	nucléoTides	:	nucléosides-5’-Monophosphate	

			Base 	 	 	 	RibonucleoTide 	 	 	 	DesoxyribonucleoTide	
	
Adénine 	 					Adénosine-5’-Monophosphate	(AMP) 	 	Désoxyadénosine-5’-Monophosphate	(dAMP)	
Guanine 	 					Guanosine-5’-Monophosphate	(GMP) 	 	Désoxyguanosine-5’-Monophosphate	(dGMP)	
	Uracile 	 					Uridine-5’-Monophosphate	(UMP) 	 	 	Désoxyuridine-5’-Monophosphate	(dUMP)	
Cytosine 	 					Cytidine-5’-Monophosphate	(CMP)	 	 		Désoxycytidine-5’-Monophosphate	(dCMP)	
Thymine							 					Thymine	riboside	-5’-Monophosphate	(TMP) 		Désoxythymidine	-5’-Monophosphate	(dTMP)	

	 	 	 	 	 	 	 	 	 					

II.4	Les	nucléotides	



H2O	

La	chaine	polynucléotidique	
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II.5	La	liaison	phosphodiester	
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pKa	2.12	

Liaison		
phosphodiester	a	

Liaison		
Phosphodiester	b	

La	chaine	polynucléotidique	

II.5	La	liaison	phosphodiester	



A 	 	T 	 	G 	 	C 	 	A 	 	G	

P 	 	P 	 	P 	 	P 	 	P 	 	P	

3’ 	 	3’ 	 	3’ 	 	3’ 	 	3’ 	 	3’	

5’ 	 	5’ 	 	5’ 	 	5’ 	 	5’ 	 	5’	

p5’dAp5’dTp5’dGp5’dCp5’dAp5’dG	 	ou	 	5’-dATGCAG-3’	
	 	 	 	 	 	 	 	 	5’-ATGCAG-3’	

La	chaine	polynucléotidique	

II.5	La	liaison	phosphodiester	



II.6	Structure	Secondaire	de	la	molécule	d’ADN	

Structure	secondaire	:	le	modèle	de	Watson	et	Crick	

Rosalind	Franklin	



La	molécule	d’ADN	:	structure	secondaire	

-	Bicaténaire	(2	chaînes	polynucléotidiques)		

- 	Antiparallèle	

- 	Hélicoïdale	

- 	Bases	(intérieur)	Sucres/phosphates	
(extérieur)	

- 	Complémentaire	

http://biomodel.uah.es/en/model4/dna_fr/dnapairs.htm	

II.6	Structure	Secondaire	de	la	molécule	d’ADN	



La	règle	de	complémentarité	

La	molécule	d’ADN	:	structure	secondaire	

5’	

5’	

3’	

3’	

II.6	Structure	Secondaire	de	la	molécule	d’ADN	



La	molécule	d’ADN	:	structure	secondaire	et	stabilité	

II.6	Structure	Secondaire	de	la	molécule	d’ADN	

https://www.youtube.com/watch?v=q6PP-C4udkA	



Exercice	
	
La	quantité	de	bases	azotées	d'une	molécule	d'ADN	monocaténaire	a	été	calculée.	Le	
contenu	en	bases	G--C	de	cette	molécule	est	de	39,8%.	
	
1.	Déduisez	les	pourcentages	respectifs	de	chaque	base	azotée	(A,	T,	G,	C).	
	
2.	Proposez	une	séquence	de	20	nucléotides	issue	d'une	molécule	d'ADN	bicaténaire	
respectant	ces	pourcentages.	



III.	Structure	du	génome	

Dans	les	cellules,	la	molécule	d'ADN	est	associées	à	des	protéines	qui	vont	déterminer	sa	structure	en	imposant	
à	la	molécule	d'ADN	toute	une	série	de	contraintes	(torsions,	enchevêtrements,	etc..)	:	Chromosome	
	
Cette	structuration	de	l'ADN	va	avoir	des	conséquences	sur	:	
	

	 	-	son	encombrement	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

	 	-	son	accessibilité	(protection,	réplication,	transcription,	etc..)	
	



III.	Structure	du	génome	

Le	génome	de	chaque	organisme	est	organisé	en	un	nombre	spécifique	de	chromosomes,	de	
forme	caractéristique	



Allèle	:	une	des	formes	que	peut	
prendre	un	même	gène	
	
	
Locus	:	position	occupée	par	un	gène	
(ou	ses	allèles)	sur	le	chromosome	
	
	
Un	locus	peut	avoir	plusieurs	allèles	

III.	Structure	du	génome	

Notion	de	gène	



Chapitre	II	–	Le	gène	

II.4	Le	code	génétique	 Code	génétique	:	relation	entre	
séquence	d’ADN	et	séquence	d’acides	
aminés	
	
Information	génétique	:	gènes	+	
séquences	régulatrices	



II.4	Le	code	génétique	



Le	code	génétique	:	La	phase	de	lecture	

En	général,	une	seule	de	ces	phases	est	fonctionnelle	(ouverte)		

III.	Structure	du	génome	

Une	séquence	d’ADN	correspond	à	3	phases	de	lecture	indépendantes	
	



III.	Structure	du	génome	

La	taille	du	génome	est	corrélée	à	la	complexité	de	l'organisme	

C-value	(valeur	C)	:	taille	d’un	génome	
en	paire	de	bases	ou	pico-gramme	



III.	Structure	du	génome	

Le	nombre	de	gènes	augmente	avec	la	complexité	de	l'organisme	



III.	Structure	du	génome	

Le	paradoxe	de	la	valeur-C	:	il	n’y	a	pas	de	corrélation	exacte	entre	la	
taille	du	génome	et	la	complexité	d’un	organisme	ou	le	nombre	de	
gènes!!!	



III.	Structure	du	génome	

Le	nombre	de	gènes	augmente	avec	la	complexité	de	l'organisme	



Structure	du	gène	

Chez	les	procaryotes,	les	gènes	sont	ininterrompus	
(monocistroniques)	

Chez	les	eucaryotes,	les	gènes	sont	devenus	plus	longs	et	
majoritairement	interrompus	(introns/exons)	

à	ADN	et	ARNm	sont	colinéaires	

III.	Structure	du	génome	



Au	cours	de	l’évolution	des	eucaryotes,	on	est	passé	de	gènes	courts,	
majoritairement	ininterrompus,	à	des	gènes	longs	majoritairement	
interrompus	

Structure	du	gène	

III.	Structure	du	génome	



Les	exons	sont	courts	et	de	taille	relativement		
constante	au	cours	de	l’évolution	

Les	introns	varient	en	taille	et	
s’allongent	au	cours	de	l’évolution	

Structure	du	gène	

III.	Structure	du	génome	



III.	Structure	du	génome	

Les	organismes	les	plus	complexes	ont	une	densité	génique	plus	faible	

ADN	modérément	ou	fortement	répété	
(junk	DNA)	:	en	général	ce	sont	des	
régions	non	codantes	(transposons,	ADN	
satellitaire,	low	complexity	DNA)	
	
ADN	non	répété	:	en	général	ce	sont	les	
régions	codantes	(gènes)	



Composition	type	d’un	génome	d’eucaryote	supérieur	

La	majorité	de	l’ADN	humain	est	non	codant!	

III.	Structure	du	génome	



IV.	Les	altérations	du	message	

Les	mutations	sont	des	modifications	de	la	séquence	d’ADN	

Mutations	spontanées	(erreurs	de	réplication)	
	
Mutations	induites	(altérations	chimiques)	
	
Insertion	de	matériel	génétique	exogène	(virus,	
transposons)	

http://education-portal.com/academy/lesson/mutagens-how-the-environment-affects-
mutation-rates.html	



IV.	Les	altérations	du	message	

Les	mutations	sont	des	modifications	de	la	séquence	d’ADN	

Mutations	spontanées	



IV.	Les	altérations	du	message	

Les	mutations	sont	des	modifications	de	la	séquence	d’ADN	

Mutations	spontanées	



IV.	Les	altérations	du	message	

Les	mutations	sont	des	modifications	de	la	séquence	d’ADN	

Mutations	induites	et	mutagènes	

(Science,	Nov	2016)	



IV.	Les	altérations	du	message	

Les	mutations	sont	des	modifications	de	la	séquence	d’ADN	

Les	mutations	peuvent	être	:	
	
Silencieuses	(pas	d’effet)	
	
Nulle	(perte	de	fonction)	
	
Nouvelle	fonction	(gain	de	fonction)	
	
	
	
	



IV.	Les	altérations	du	message	

Les	mutations	sont	des	modifications	de	la	séquence	d’ADN	

� Les	mutations	sont	en	général	
récessives	

� 	Les	allèles	récessifs	produisent	
des	protéines	inactives	
	
	
	



1	:	Mutations	chromosomiques	:	modifications	de	la	structure	ou	du	nombre	
de	copies	des	chromosomes	

n	(cellule	germinale,	monoploïde),	2n	(cellule	somatique,	diploïde)	:	euploïdie	normale	

3n,	4n,…8n	:	euploïdie	aberrante	

2n-1,	2n+1	:	aneuploïdie	

45	

IV.	Les	altérations	du	message	



2	:	Mutations	chromosomiques	:	modifications	de	la	structure	ou	du	nombre	
de	copies	des	chromosomes	

IV.	Les	altérations	du	message	



IV.	Les	altérations	du	message	

Les	substitutions	



IV.	Les	altérations	du	message	

Le	code	génétique	



Les	substitutions	peuvent	ou	non	induire	une	changement	dans	le	polypeptide	

Les	mutations	saut	de	phase	



V.	Le	décodage	du	génome	

La	cartographie	génique	



V.	Le	décodage	du	génome	

http://www.youtube.com/watch?v=nrnJPC6e19c	

Les	marqueurs	génétiques/moléculaires	:	

Utilité	des	marqueurs	génétiques	:	

Définition	:	fragment	(séquence)	d’ADN	repérable	spécifiquement	et	
présentant	un	polymorphisme	chez	les	individus	
	
Caractéristiques	:	multiallèlique	(polymorphisme),	universel	et	
transmissible	



V.	Le	décodage	du	génome	

RFLP	:	Restriction	length	fragment	polymoprhism	

Gene	coupling	



V.	Le	décodage	du	génome	

STRs	:	Short	tandem	repeats	(VNTR)	

Détecté	par	RFLP	:		

Détecté	par	AFLP	:		

https://www.youtube.com/watch?v=DbR9xMXuK7c	



V.	Le	décodage	du	génome	

SNP	:	Single	nucleotide	polymorphism	



V.	Le	décodage	du	génome	

SNP	:	Single	nucleotide	polymorphism	



V.	Le	décodage	du	génome	

SNP	:	Single	nucleotide	polymorphism	


