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Introduction

La méiose et la fécondation sont les deux étapes fondamentales de la reproduction sexuée. Elles assurent le maintien du caryotype de
I’espece. Cependant les individus d’une espece donnée présentent un phénotype différent de celui des parents. A chaque génération les
alleles sont brassés, de sorte que chaque individu en possede une combinaison unique. La méiose et la fécondation constituent les roua-
ges essentiels de ce brassage génétique. Les questions qui se posent sont alors les suivantes :

Comment expliquer la variété des combinaisons d’alleles que présentent les individus d’une méme espece ?
Comment la méiose et la fécondation participent-elles a I’établissement de cette variabilité des combinaisons alléli-
ques ?

Les genes et leur expression (==> activité V.2 et V.3)

Variabilité des individus

reproduction sexuée entraine une grande diversité des individus au sein d’une

espece . A quoi est-ce dii ?

o

Pour un caractere donné on observe une grande variabilité des phénotypes

(exemple : la couleur des spores chez Sordaria, la forme de I’aile ou la cou-

leur du corps chez les Drosophiles). Pourquoi ? Pour un gene (qui code pour

un caractére) il existe de nombreuses versions appelées alleles. Ces alleles

résultent de mutations de I’ADN (Ces mutations se produisent lors de la ré- a3 a3 ad7 ad7
plication semi-conservative de I’ADN).

Chaque gene se présente donc sous plusieurs formes situés au méme emplace-

ment du chromosome (= locus).On nomme polyallélisme le fait qu’un gene b25 b25 b25 b25

présente plusieurs version, parfois plus de 70. Parmi ce « pool » d’allele, une

cellule haploide en possede un seul alors qu’une cellule diploide en possede

2 : si les alleles portés par la paire de chromosome homologue sont les mé- Geéne A 50 alleles notés al... a50
mes, on dit alors que le sujet est homozygote pour le gene considéré ; quand Géne B 27 alléles notés bl ... b27

les alleles sont différents, on dit que le sujet est hétérozygote pour le gene

considéré. Dans I’exemple présenté ci-contre le sujet est hétérozygote pour le gene A et homozygote pour le gene B.

Un gene est dit polymorphe (cf. lecon suivante) s’il existe pour le méme gene au moins 2 alléles de fréquence supérieu-
re a 1 %. Dans ’espeéce humaine 1/3 des 30 000 a 35 000 genes seraient polymorphes. Chez les diploides 1I’hétérozygotie
est donc la regle. La variabilité des individus est donc une conséquence du polymorphisme (plus le nombre d’alleles pour
un gene donné est important plus la variabilité des phénotypes est grande).

On nomme monohybridisme la transmission d’un couple de caracteres déterminés par un gene (exemple chez Sordaria, la
couleur de la spore); le dihybridisme est la transmission de deux couples de caracteres, chaque couple étant codé par un
gene (exemple chez la Drosophile : les caracteres de ’ailes et de la couleur du corps).

2) Expression du génotype : le phénotype

Définitions. On nomme génotype : I’assortiment des alleles pour un géne donné et phénotype : 1’expression du génotype.

v

a) - chez les haploides (Exemple : Sordaria)
Chez les haploides seules les cellules-(Euf .

. . Chez Sordaria
sont diploides ; les 8 ascorpores (= spores) n=7
produits par la méiose et la mitose supplé-
mentaire ainsi que le mycélium issu de la
germination des spores sont haploides ; ces
cellules haploides ne possedent qu’un seul
chromosome de chaque paire donc un seul
allele de chaque gene

==> pour un caractere déterminé par
un gene, le phénotype dépend donc a 1’u-
nique allele qui le détermine.

==> chez les haploides, le phénotype
permet de déduire directement le génotype.

spore de Sordaria
de couleur noire
igment noir synthétisé dans
e cytoplastne %rtrr‘]aducmon) et

sincorporant dans les parois
de la spore

raduction

transcription

ribosomes

1 chromosorme (parti les 7)
portant l'allale "n"
du géne codant pour la
‘ la couleur des spores

phénotype moléculaire phénotype macroscopique

a Tttt i . 2 3
genoype ' présence dun pigment particulier spore de couleur noire

b) - chez les diploides (Exemple : Drosophile)

Chez les diploides, seuls les gametes sont des cellules haploides dans lesquelles les génes ne s’expriment pas. Toutes les
autres cellules possedent 2 des paires de chromosomes homologues et donc pour chaque gene possedent 2 alleles.

On nomme « lignée pure » (ou « souches pures ») : lignées dans lesquelles les descendants présentent toujours le méme
phénotype que les parents pour le caractére considéré. (= homozygotie des lignées pures); Exemple Drosophiles : lignées
parentales P1 et P2.
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Expression du génotype : le phénotype (suite)
b) - chez les diploides (Exemple : Drosophile) (suite)

Lorsque I’individu est hétérozygote (2 alleles différents) - c’est le cas des individus de la F1 qui résultent du croise-
ment des 2 souches parentales P1 et P2 -, son phénotype permet d’établir le rapport allélique, c’est-a-dire les domi-
nance et récessivité des divers alleles. Pour deux alleles quand un allele est dominant, 1’autre est récessif. Conven-
tions d’écriture des alleles : on note en majuscule 1’allele dominant et en minuscule 1’allele récessif. Une autre
convention passe par I’emploi de signes : + pour les alleles dominants et - (ou rien) pour les alleles récessifs. Quand
un seul allele suffit pour établir le phénotype, on parle d’haplosuffisance. Dans certains cas (exemple des groupes
sanguins du systeme ABO), les alleles peuvent s’exprimer quand ils sont tous les 2 présents : c’est le cas des groupes
sanguins AB pour lesquels 1’allele codant pour le marqueur « A » et I’allele codant pour le marqueur « B » s’expri-
ment : ces alleles sont dits co-dominants.

Remarque : Tres fréquemment, les pathologies s’expriment quand le sujet est homozygote récessif pour I’allele morbide
(cas de la mucoviscidose et de la drépanocytose). Dans de rares cas, I’allele morbide peut étre dominant (cas de la Chorée de Hun-
tington) mais 1’allele morbide est trés rare et la pathologie s’exprime trés tardivement quand le sujet s’est déja reproduit ; c’est
cette particularité de la pathologie qui explique d’ailleurs le maintien de cet allele dans les populations. ’allele récessif morbide

L’intérét d’un croisement-test (= test-cross)

Un test-cross est le croisement entre un sujet dont le génotype est inconnu avec un homozygote (ou double homozygote) ré-
cessif. Le produit du test-cross permet de connaitre les gametes produits par 1’individu de génotype inconnu car le phénotype
de la descendance permet de déduire le génotype (du fait de la connaisance des gametes de 1’homozygote récessif). Exem-
ple : les souris de phénotype [pelage gris] . 2 alleles déterminent la couleur du pelage : 1’allele « b » ==> [pelage blanc]et
I’allele « g » ==> [pelage gris] ; la F1 issue du croisement de 2 souches parentales P1 (g//g) [gris] x P2 (b//b) [blanc] est de
F1 (g//b) et [gris] ==> G>b . Soit une souris de phénotype [gris] ; elle est soit (G//b) soit (G//G). Si elle est homozygote do-
minante, elle fournira un seul type gamétique (G/) qui en rencontrant 1’unique type gamétique de I’homozygote récessif (b/)
donnera une descendance homogene (G//b) [Gris] . Si elle est hétérozygote, elle fournit 2 types gamétiques : (G/) et (b/) qui
en fusionnant avec le type gamétique unique de I’homozygote (b/) donnent une descendance a 2 phénotypes : 50% de (G//b)
[Gris] et 50% de (b//b) [blanc] . Ainsi donc le résultat du test-cross quand les regles ont été annoncées permet de dédui-
re le génotype des gametes et donc le génotype du sujet croisé avec I’homozygote récessif.

IT - Le brassage dii a la méiose (==> activité V.2 et v.3)

La

1y

o

méiose est a I’origine d’un intense brassage génétique car créé une nouvelle combinaison allélique des différents genes qui
constituent le génome de I’individu (et pas seulement ceux qui sont étudiés !). La méiose premet donc de brasser les géno-
types parentaux avant la fécondation.

Les 2 types de brassages
a) - le brassage intra-chromosomique
Ce type de brassage est observable chez les haploides pour des ascos-

pores de type 2/2/2/2 ou de type 2/4/2 et chez les diploides dans le cas n"1 4/4

des genes liés comme par exemple ceux qui codent pour les caracteres 0y 474 1
« aile vestigiale » et « couleur du corps black ». eolelel T | I X :

Le brassage intra-chromosomique ou recombinaison intrachromo- n3 2/2/2 /2
somique s’effectue a la prophase de la division réductionnelle (DR) ; COCO® e

les chromosomes sont alors appariés et forment des « bivalents « ou nd 2/2/2/72

« tétrades ». Ils sont alors accolés et reliés entre eux et a la membrane ]:[

nucléaire par des protéines spécialisées. L’accolement des chromoso- TOOBee  oons 2/4/2

mes peut se traduire dans certains cas par des enjambements, phéno-
mene au cours duquel, une chromatide passe sur une autre. Le point T Jeleolew. 1 L 2/4/2
d’intersection des 2 chromatides est nommé « chiasma » ; I’enjambe- +
ment est nommé « crossing-over ». A la suite de ces phénomenes, peuvent éven-
tuellement se produire des échanges de fragments de chromatides entre chromoso-
mes homologues ==> échanges d’alleles entre chromosomes et donc nouvelle com-
binaison d’alleles différente des combinaisons parentales ; I’échange de segments
de chromatides entre chromosomes homologues est catalysé par des complexes
enzymatiques de recombinaison (chez la Drosophile, ce phénomene se produit ex-
clusivement chez les drosophiles femelles et non chez les méles) ; la chromatide
ayant subi le crossing-over est nommée chromatide recombinée car présente a la
fois un allele pour un gene de I’un des parents et un allele pour I’autre géne de 1’au-
tre parent. C’est ce type de brassage qui est qualifié d’intra-chromosomique.

p 2 CourT349_2011_cours_n°8
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I1 - Le brassage dii a la méiose (==> activité V.2 et v.3)

1) Les 2 types de brassages (suite)
a) - le brassage intra-chromosomique (suite)

Un crosgsing-over ge produit entre les
S PP : s o /2 - > 4

L-]]J.Olll‘c'it!.deb nternes 2 3 . un autre type _ réplication  mitose
de crossing est possible entre les chromatides ADN
1/3 et donne alors BBENNNNEB

Méiose

Chez Sordaria division

Dicaryon réplication I : J i I
CIORRING
over
Sans crossing Avec crossing
over over

Chez Drosophile

Remarque : il existe toujours des
crossing-over mais ceux-ci ne
concernent pas forcément le gene
considéré (la fréquence des cros-
sing-over pour ce gene est d’au-
tant plus importante que les geénes
étudiés sont situés a un locus éloi-
gné du centromere) ==> pour un
gene donné, le crossing-over avec
échanges d’alleles ne se produit
donc que pour certaines méioses
==> les gametes de type recom-
biné sont donc minoritaires.

@ C’est ’anaphase II (division
équationnelle) qui sépare les
alleles recombinés.

@ Sion considere 2 génes portés
par un méme chromosome,
par brassage intrachromosomi- .
que 4 types de gametes seront melose
obtenus. Généralisation : si on
considere x génes portés par la
méme paire, on obtiendra 2*
types de gametes.

=
Pr

2 types de gamétes parentanx
2 types de gameétes recombinés

1 types de gameétes parentanx
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1) Les 2 types de brassages (suite)
b) - le brassage inter-chromosomique
@ Ce type de brassage est observable
chez les haploides pour des ascos- Chaque cl_u:omosomg homologue prend une
pores de type 4 / 4 et chez les di- des 2 positions pogsﬂ)les par rapport au plan
loides dans le cas des oenes indé- équatonial de la métaphase I et on obtient
p 15 1€ cas des gen soit NNNNEBBR  soit BBBRNNNN
pendants c’est-a-dire portés par des Méiose
paires de chromosomes différentes division
tels que les genes codant pour les Chez §0{da§!a1datlon Meéiose
caracteres « aile vestigiale » et | d“l“‘)“ T
L1 Dicarvon réplication :
« couleur du corps ébene »

@ Le brassage inter-chromosomique APY
ou recombinaison interchromo-
somique s’effectue a la métaphase
de la division réductionnelle lors

de I’accrochage des chromosomes

sur le fuseau achromatique et c’est
I’anaphase I qui assure la disjonction des
alleles. Le brassage est donc le fait :

+ du positionnement aléatoire des
chromosomes homologues d’une méme
paire de part et d’autre du plan équatorial de
la cellule. C’est cette disposition qui condi-
tionne le sens de migration des chromoso-
mes lors de leur séparation (anaphase I) ;
on évoque souvent le terme de « loterie de
I’hérédité » pour qualifier ce caractere aléa-
toire.

+ du comportement indépendant ~
des diverses paires.

Remarque : par le jeu du brassage
interchromosomique de nouvelles combi-

réplication  mitose

"

ovU

Drosophile

. - . méiose méiose
naisons alléliques apparaissent en plus des division Tivision
types parentaux : ce sont les types recom- II I

binés (mélange des types parentaux). C’est
I’existence de ces types recombinés qui

permettent de dire qu’il y a eu brassage.

@ Deux paires de chromosomes aboutissent a
4 types de gametes ; généralisation : si on
considere y paires de chromosomes on ob-
tiendra par le jeu du brassage interchromo-
somique 2Y types gamétiques. Chez I’'Hom-

me y=23 soit ==> 2’ types gamétiques, ' ' : !

soit plus de 8 millions de possibilités. 29 %. 25 % 25 “/ﬂ 25 %
 types parentaux | types recombinés

-

¢) - effet combiné des 2 types de brassages
@ Les gametes issus des 2 brassages méiotiques sont réalisés en méme temps et I’hétérozygotie -qui est la regle - augmente la
diversité des gametes : supposons en moyenne 100 genes par chromosomes pour lesquels il y a hétérozygotie (pas de brassa-
ge dans le cas de I’homozygotie) :
+ par brassage intrachromosomique nous avons 2* types de gamétes de brassage, soit 2'% types
+ par brassage interchromosomique nous avons 2*x 2*x 2*x 2* ... y fois 2™ types gamétiques, soit chez "'Homme
(avec x=100 et y=23) : 2% types gamétiques.
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3) L’analyse génétique

L’analyse génétique consiste a étudier :

(indépendants ou liés).

a) - le rapport allélique
@ Siles lignées parentales sont de souches pures (homozygotes pour les génes considérés) c’est la F1 (issue du croisement des
souches parentales qui permet de déduire le rapport allélique);
@ LaFI est homogene et constituée d’individus hétérozygotes pour le oul es genes considérés ; le phénotype permet alors de

déduire les dominance / récessivité des genes étudiés.

b) - 1a localisation des génes
C’est le résultat d’un test-cross (croisement d’un individu de la F1 avec un homozygote (ou double homozygote) récessif qui
permet de déduire la localisation des geénes :
@ Si le test-cross donne des phénotypes de type parentaux et des phénotypes recombinés en proportion égale alors les gé-
nes sont dits indépendants et localisés sur des chromosomes différents. Ces proportions 50 % / 50% sont en effet le résul-
tat du brassage interchromosomique c’est-a-dire du positionnement aléatoire des chromosomes homologues de chaque paires
sur les fibres du fuseau achromatique a la métaphase I,
Si le test-cross donne des phénotypes de type parentaux et des phénotypes recombinés en proportion inégale avec les
types parentaux > types recombinés alors les génes sont dits liés et localisés sur la méme paire de chromosome. Ces
proportions inégales sont en effet le résultat du brassage intrachromosomique avec la possibilité d’un crossing-over, c’est-a-
dire un échange de fragments de chromatides a la prophase I.

le rapport allélique (dominance ou récessivité) et la localisation des genes

I1I - La fécondation, mécanisme amplificateur du brassage méiotique (==> exercice intégré)

1) Etude d’un exemple (exercice

o

NP//NP ) ==> la fécondation ampli- L ﬂgquti ] L ﬂgquti ] [‘mm 'wuutl ] [111011 '|c=uut1
fie donc considérablement le brassage won piehald ]| lnon piebald § Inon 111-3-11'11[1 101 111911'11:1
méiotique et accentue la diversité & &
génétique entre les organismes.. J || || | ||
P . % B 4] B X I
2) Généralisation L '1c'|:|11t1 ] [ agoutl ] [‘nun 1-:'|:|ut1 ] [11-:-1_1 agouti ]
© La méiose produit nous I’avons vu 1011 1]1911'11:1 111911'11[1 101 1]1!3'].1‘11[1 piebald
2% types gamétiques ; la fécondation
va donner 2% types x 2™ types ga-
Zo: . 2xy
fjnethg,e,s dS,OI_tdz Atypes delcellule-o;uf et Phénotype de la %% obtenu résultat de
onc d"individus. Avec x=100 et y=23 on descendance expérimentalemen | 1'échiquier des
obtient : 2™ types d’individus soit un nom- o
o R ) t croisements
bre supérieur au nombre d’atomes supposés _ _ :
présents dans ’Univers connu. [ﬂgOllt.l. non plebﬂ]d] 57 % 9/16=56.3%
Conclusion [non agouti, non piebald] 17 % 3/16=18.7%
La reproduction sexuée qui combine méiose et [non agouti, piebald] 19 % 3/16=18,7%
fécondation est un processus biologique qui P =0y 16 —¢ o0,
- agouti, piebald % 1/16=62%
crée de nouvelles combinaisons d’alleles d’u- Lag P ] E -

intégré)

Au cours d'une fécondation, la ren-
contre des gametes se fait au ha-
sard ==> n'importe quel gamete male
est susceptible de fusionner avec
n'importe quel gamete femelle.

Pour 1 génotype parental (F1) on
obtient 4 génotypes gamétiques par
le jeu du brassage interchromosomi-
que. Donc le brassage méiotique don-
ne 4 types gamétiques

La F2 obtenue par croisement de F1 x
F1 donne 9 génotypes : 1 parental

( A//na, NP//p ) + 8 recombinés :
(A/IA ,pllp), (AIIA,NP//p), (Al
A ,NP//NP), ( A/fma, NP//
NP ), (A/ma, p/lp), (na/na,pl//
p) . (na//na,NP//p)et (na/mna,

ne génération a la suivante.

Echiquier des croisements
Fl XFl

{

i

}

SRy

H bk

[lmn piebald

agoutl ]

HL

b ok

WL

sk

[lmn piebald

agontl ]

L agouti ] L ﬂgquti ] L agoutl ]
1011 lllli'l.l"llll won piebald ]| Inon 111911'11:1
¢ 4 PP ¢ 4 I\I: ¢ 4 PP
[ agoutl ] L "I'C‘lillltl ] [ agoutl ]
piebald 101 plelnl:l piebald

bk,
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