Activité 4 : Les conséquences des mutations

Les mutations sont des modifications rares, aléatoires et spontanées de la séquence nucléotidique de '’ADN. Leur fréquence peut étre augmentée par

I'exposition a des agents mutatgénes.

Quelles sont les conséquences des mutations ?

Exploitez les documents dont vous disposez pour rédiger une synthése structurée répondant au probléme posé.

1 Leffet des UV sur les cellules
de la peau d'un individu sain et
d'un malade souffrant de
xeroderma pigmentosum.

Les personnes atteintes de xeroderma pigmentosum (XP), une maladie génétique,
sont hypersensibles aux UV. La mort des cellules qui en résulte provoque Iapparition
de taches brunes sur la peau et l'accumulation de mutations cause la survenue de
cancers de la peau. Sans protection contre les UV, la fréquence d'apparition de
cancers est 4 000 fois plus élevée chez les malades. Des chercheurs ont reconstitué
une peau « artificielle » dans des boites de culture, & partir de fragments de peau
prélevés chez des individus malades et chez des témoins. Ces préparations ont été
exposées aux UV puis incubées avec des anticorps se fixant aux diméres de thymine

et émettant une fluorescente verte.

2 Des enzymes inactives chez
les malades.

Des mutations inactivant différents génes peuvent étre a l'origine du xeroderma
pigmentosum. Chacun de ces génes accéléere la synthése d'une enzyme essentielle
au fonctionnement d'un systeme de réparation qui élimine, sur la double hélice
J/ADN, un fragment d'ADN simple brin d'une trentaine de nucléotides contenant un
dimeére de thymine. Une ADN polymérase synthétise ensuite un fragment d’ADN qui
remplace le fragment liminé.

Enzyme Fonction
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XPA Reconnaissance du brin dADN a réparer

XPF Coupure du brin JADN en amont de la lésion

XPG Coupure du brin JADN en aval de la lésion

3 Llincorporation de thymine
par I'ADN polymérase en phase
G1 du cycle cellulaire, dans des
cellules en culture exposées
aux UV.
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4 Mutation somatique et

mutation germinale.

Certaines mutations perturbent le fonctionnement de la cellule au point de provoquer sa
mort. Si la cellule survit, deux situations peuvent se présenter. Quand la mutation apparait
dans des cellules non reproductrices de l'organisme (mutation somatique) qui se divisent
par mitose, elle induit I'apparition de cellules mutantes identiques, qui toutes descendent
de la cellule ayant subi la mutation initiale. Ces cellules sont alors des clones. La mutation
peut aussi survenir dans un tissu qui se différenciera en cellules reproductrices (mutation
germinale) : elle est potentiellement héréditaire. Si les cellules reproductrices mutées
prennent part a la fécondation, la mutation sera en effet transmise & la génération suivante.

1 MC1R, une protéine
impliquée dans la pigmentation
de la peau.

La couleur de la peau dépend de I'exposition au soleil et de I'expression de plusieurs
génes, dont le gene MCIR, qui dirige la synthése de la protéine du méme nom
Lorsque la protéine MCIR est activée, le mélanocyte (cellule de la peau) produit un
pigment brun-noir. Sinon, un pigment de couleur rouge-jaune est produit.

2 Séquences partielles de
différents alleles du gene MC1R
et phénotypes associés.

Il existe de nombreux alléles différents du géne MCIR dans l'espece humaine. La
notation V6OL signifie qu'en position 60, I'acide aminé Valine (V) a été remplacé par
un acide aminé Leucine (L).
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s Quelques conséquences
possibles d'une mutation
germinale.

Mutation dans une
cellule germinale

Mutation

La mutation touche un géne  La mutation ne touche pas
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Fexpression d’un géne influencant un géne
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La mutation modifie La mutation ne modifie
le phénotype pas le phénotype
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https://svtrek.scientic.org/view/spe1/genetique/A4_consequence_mutation.md
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmaGRkXk6Q7A6jEc63dZWAVr2Gkndq2Ke8pseUSWp37RCp
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmQR4Yt99MgBcHs5qaLmZoy2MYqNLrVyFse9X4fuw6aaB2
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmVnrf3ZmpFcBcHEfQhwWukvqgwm972EVWQjk9Z4AJvjuY
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmZzL5is8siQ9jEHshANgsigUHQLMCUhX77BBJMmynooaw
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmfL6p5vP6jB9tFUSthxgyZ4E2uUCnacsmjMf24sBGVPXz
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmaDKbFfmvNdsG5WaGogxRWZEbbJGLpkYaXAJ4qaY7vtvQ
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmPeysi7bmBxgmizXJnhFq4u8btuqm3Rai2AeyqZ5k7rfM
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmNfTH5PthqT9hpueoWYRHP2Sc5JTaf8VZZeP5BSWj5xax
https://svtrek.scientic.org/ipfs/QmZxsWpK4TcjfepDYxWBXX3w7GxKk5DB8KXutv5W8N5Cea
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