CHAPITRE 4 :
GENOTYPE,
PHENOTYPE ET

.ENVIR()NNEMENT
O




INTRODUCTION :

On appelle pheénotype 1’ensemble des caractéristiques qui
definissent tout étre vivants : caractere morphologiques,
anatomiques, physiologiques. On observe difféerentes échelles de
phénotypes. Selon I’environnement le phénotype d’un individu peut
étre différent.

Quelle relation peut-on etablir entre les differentes échelles
d’observation d’un phénotype ?

Comment des facteurs de 1’environnement peuvent-ils avoir une
Influence le phenotype ?



I. LE PHENOTYPE
MOLECULAIRE DETERMINE
LE PHENOTYPE DES
AUTRES ECHELLES




Le phénotype, ensemble
des caractéristiques
d’'un étre vivant, peut
étre défini a chacun des
niveaux d’organisation
du vivant, de la
molécule a 'organisme.

L’étude des maladies
génétiques montre que
le phénotype
moléculaire est la cause
de symptomes constatés
a ’échelle cellulaire et a
I’échelle de I'organisme.

Organi-
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Deux états pour les molécules d'hémoglobine.
_a molécule d’hémoglobine est une pratéine, normalement dissoute dans le cytoplasme des hématies, ¢'est-a-dire des globules rouges.
_a solubilité de I'hémaglobine des malades atteints de drépanocytose est beaucoup plus faible que celle de I'hémoglobine normale.

2. Hémoglobine normale dissoute dans une hématie (M.E. T.).
0. Hémoglobine fibreuse dans une hématie (M.E.T) chez un malade atteint de drépanocytose



Molécule Cellule Organe Individu

Drépanoc
ytose




o Dans le cas de la
drépanocytose par
exemple, la nature de
I’hémoglobine produite
(HbA ou HbS) détermine R ] "
la forme des hématies b o e 0 /
(arrondies ou en faucilles)
et finalement 'état de
I'individu (en bonne santé
ou atteint d’anémie
chronique).
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o cellulaire ?

o lui-méme induit par le
phénotype

o moléculaire.
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Explication moléculaire des modifications cellulaires affectant les érythrocytes du sang
veineux d'un individu atteint de drépanocytose.

nbA  hémoghbine A normale

M

hhS : hémoglobine S

s | Mutalion ponctuelle dans |a polobine remplagant le glutamate par la valine en position 6

» Cyloplasme de
I'érythrocyte

HbS transportant du dioxygéne (oxyhémoglobine S), les
erythrocytes sont normaux

D

HBs sans dioxygene (hémoglonmmie S réduite), les
érythrocytes sont falciformes




II. LE PHENOTYPE
MOLECULAIRE EST LE
RESULTAT DE
L’EXPRESSION DES GENES.




A. LE GENOTYPE
DETERMINE LE PHENOTYPE
Q@
®




¢ Femme non malade

_ Homme non malade
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g Femme malade
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_ Homme malade



L’ensemble des protéines qui se trouvent dans une
cellule constitue son phénotype

moléculaire.

L’étude de la drépanocytose montre que cette
maladie est la conséquence de la mutation d'un
allele d'un gene qui peut conduire a la synthese
d’'une protéine aux acides aminés différents,
volire 'absence de synthese de protéine.

dréepanocytose : alleles et protéeines- debut de la séequence
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B. LES CELLULES
N’ EXPRIMENT PAS TOUTES
® L.ES MEMES GENES
®
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Toutes les cellules d'un
organisme possedent la
meme information
génétique. Cependant,
leurs phénotypes
moléculaires peuvent
étre

o différents.

Par exemple, les
hématies contiennent de

I’hémoglobine

alors que les _
lymphocytes produisent

des anticorps.

Ainsi, les cellules

spécialisées n’expriment

gqu’'une partie de leur

ogénome seulement.

Cellule 2: neurone




Par ailleurs, un type
cellulaire donné peut
posséder un phénotype
moléculaire qui change
au cours de la vie de
lorganisme.

C’est ce que l'on
constate avec la

variation des chaines de

globines entrant dans la 02030 ‘”:'+ 4 3 12 &
constitution de Agedela . . . Agepost-natal
I’hémoglobine au cours grossesse (rrnis)

de la vie embryonnaire, (SEIMAINE 3)

la vie foetale et la vie

postnatale.

Pourcentage de synthése

L’expression des génes est par
conséquent finement régulée, dans
Pespace et au cours du temps.



IT1. LES FACTEURS
ENVIRONNEMENTAUX
INFLUENCENT LE
PHENOTYPE MOLECULAIRE
o
-




A. LES FACTEURS
ENVIRONNEMENTAUX
PEUVENT MODULER
® 1I’EXPRESSION DES GENES
®




o Une partie des genes est
exprimeée en
permanence par les
cellules : on dit que leur
expression

o

o Les autres genes ne sont
exprimés qu’a la suite
de la perception d'un ou
plusieurs signaux : leur
expression est

o

e
" Signal externe

ou Interne

Activation transcription

traduction

Protéine A

Protéine C




En effet, des signaux
Internes ou externes a
lorganisme, de nature
tres variée, sont
susceptibles de
déclencher la fixation
sur ’ADN de protéines
appelées

facteurs de
transcription.

Une fois fixés, ces
facteurs de transcription
Interagissent avec
’ADN et TARN
polymeérase pour initier
la transcription d'un
gene.

ﬁ
ADN
(23 + Pol II
Médiateur ARN
polymerase
+

Facteurs de transcription

!

J TN T

@

Transcription des genes

Pol Il




B. LES FACTEURS
ENVIRONNEMENTAUX PEUVENT
AFFECTER LES PROPRIETES
DES PROTEINES
o
.




o Apres leur formation,
les protéines sont
également soumises a
laction de facteurs
environnementaux
susceptibles de
modifier leurs
caractéristiques et
donc le phénotype

moléculaire. Parametres de
I'environnement RNm
VX
o Par exemple, <IO
I’hémoglobine HbS DA

devient insoluble et
fibreuse dans des

“ Protéine S
conditions de
déshydratation ou de
manque d’oxygene. “

Modification des propriétés des
protéines




ALLELE PROTEINE CELLULE

2 Phénotype Phénotype de

O Acide aminé




Conclusion :

e phénotype macroscopique dépend du
phénotype cellulaire, lui-méme induit par le
phénotype moleculaire.

L’ensemble des protéines qui se trouvent dans
une cellule déepend :

# du patrimoine geneétique de la cellule (une
mutation allélique peut €tre a I’origine d’une
protéine différente ou de I’absence d’une

‘ proteine)

‘ # de la nature des génes qui s’expriment sous
»

Peffet de facteurs internes et externes varieés
°



