TP1 chap 4
Les mutations : des modifications de ’ADN a l’origine de la variabilité

La réplication est conforme : les molécules synthétisées sont identiques a la molécule de départ. Pourtant, |’apparition
de caractéres nouveaux au cours de |'évolution suggere que des modifications de la séquence de la molécule d’ADN
peuvent survenir : ce sont des mutations.

On cherche a expliquer I'apparition des mutations et I'origine de la variabilité génétique

Objectifs :

Montrer que des modifications de 'ADN peuvent apparaitre - Savoir adopter une démarche scientifique - Utiliser des
logiciels pour caractériser des mutations.

ACTIVITE 1 : MISE EN EVIDENCE DE LA VARIATION GENETIQUE INDIVIDUELLE

Ressources
- Liens internet suivant :
http://www.svt.ac-versailles.fr/test/genetique3/xeroderma.swf

- Logiciel anagéne et sa fiche technique
- Fichier xeroderma pigmentosum

Comprendre et réaliser une démarche de résolution

e Cliquez sur SYMPTOME et émettre une hypothése pour expliquer la variabilité individuelle.

Aide définition : phénotypes macroscopiques (= ensemble des caracteres d’un individu), cellulaires (ensemble des
caracteres d’une cellule) et moléculaire (= ensemble des protéines d’une cellule)

Utiliser des techniques et gérer son poste de travail

Valider votre hypothése en comparant les alléles du géne de la protéine Xpc possédés par chaque individu de cette
famille. La protéine Xpc est une protéine réparatrice de I’ADN.

- Ouvrir le logiciel « Anagéne », « Fichier », « ouvrir », « allfam1.edi»
- Comparer les séquences nucléotidiques des alleles en prenant I'alléle sain comme référence.

Sélectionner les séquences a comparer en cliquant sur le carré a gauche du nom de chaque séquence.
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- delaséquence avec le bouton :

- Vérifier I'alignement avec discontinuité. Seules les différences avec la séquence de référence apparaissent. Les
nucléotides identiques sont indiqués par un trait d’union, les nucléotides manquants par un tiret bas.

- Noter la(es) différences entre les alleles mutés et I’alléle normal.

- Noter le nombre de bases de chaque chaine nucléotidique.

- Décrivez les différentes mutations qui peuvent affecter une séquence d’ADN

Communiquer a l'aide de modes de représentation

- Donner un nom aux modifications des séquences nucléotidiques repérées.
- Appliquer une démarche explicative
- Expliquez I'origine de la variabilité individuelle.


http://www.svt.ac-versailles.fr/test/genetique3/xeroderma.swf

Activité 2 : Mise en évidence de I'origine spontanée des mutations

Ressources :

levures ade2’

Mise en
suspension |
d'une colonie
rouge puis |
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| A L'observation de cultures de levures (champignons unicellulaires). Chaque colonie est issue de

Mise en culture en Etalement
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d’une colonie aprés 24 h

rouge

Les levures ade2~ portent I'alléle ade2~ du géne
ade2. Ce géne intervient dans le processus de
synthése d'une base de I'ADN (I'adénine). Lal-
I2le ade2~ comprend une mutation qui entraine
I'interruption du processus de synthese de I'adé-
nine et I'accumulation d'un composé (dénommé
«AIR»), ensuite oxydé en un pigment rouge.
D'autres mutations, touchant d'autres genes,
peuvent empécher la synthése du composé AIR,
ou bien empécher son oxydation.

d’une unique levure et de ses descendantes.
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- http://www.svt.ac-versailles.fr/test/genetique3/xeroderma.swf

Comprendre et réaliser une démarche de résolution
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s divisions successives

- Cliquez sur « UV et ADN des cellules de la peau » et émettre une hypothése pour expliquer I'apparition de mutations

Utiliser des techniques et gérer son poste de travail

- Détaillez I'expérience réalisée sur le document ci dessus

Communiquer a l'aide de modes de représentation

- Donnez les résultats de I'expérience réalisée

Appligquer une démarche explicative

Expliquez 'origine des mutations.



http://www.svt.ac-versailles.fr/test/genetique3/xeroderma.swf

Activité 3 : Mise en évidence de la réparation de I’ADN :

Comparaison des séquences de protéines intervenant dans la réparation de I'ADN chez un individu normal et des
individus atteints de Xeroderma.

Ressources :
- Anagéne- protéine XpC de réparation sur ADN altéré par les UV : xpa_prot.edi, xpc_prot.edi ou xpf_prot.edi

- la séquence de différents alléles du gene : xpc_adn.edi
- http://www.svt.ac-versailles.fr/test/genetique3/xeroderma.swf

Comprendre et réaliser une démarche de résolution

- Cliquez sur « protéines de systemes de réparation de ’ADN » et émettre une hypothése pour expliquer le
maintien des mutations.

Utiliser des techniques et gérer son poste de travail

- Utiliser le LOGICIEL anagene pour comparer les protéines XpC de réparation de I'ADN chez les différents individus :
sélectionner le fichier convenable. xpc_adn.edi

- Sélectionner la forme de référence et la ou les formes a comparer entre elles.
- Traiter Comparer les séquences

- Choisir Comparaison simple

Il est important a ce stade de bien noter la nature et la position des différences.

Appliquer une démarche explicative

Expliquez 'origine de cette maladie


http://www.svt.ac-versailles.fr/test/genetique3/xeroderma.swf

