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Complexité des relations entre génotype et phénotype

I. Des génotypes différents peuvent entraîner le même phénotype
A. Un phénotype dominant correspond à au moins deux génotypes
►  TP1. Les génotypes du phénotype albinos
B. Plusieurs gènes sont généralement impliqués dans un même phénotype
II. L’expression d’un gène peut être modulée
A. Environnement et alimentation peuvent influer sur le phénotype
B. Des interactions géniques peuvent intervenir dans un phénotype

 Objectif

· Les phénotypes moléculaires, cellulaires ou macroscopiques sont l’expression de l’information génétique de l’ADN, c’est à dire du génotype.

· Alors que le génotype est permanent, certains phénotypes ne s’expriment pas en permanence (bronzage).

· On cherche à préciser dans quelles conditions un génotype s’exprime en phénotype.

En seconde on a vu que les gènes homéotiques contrôlent l’expression des autres gènes.  On n’y revient pas en première S.  

I. Des génotypes différents peuvent entraîner le même phénotype

A. Un phénotype dominant correspond à au moins deux génotypes

► Figure 1. Caryotype humain
· On appelle allèles, les différentes versions d’un même gène.

· Chez l’Homme, comme dans de nombreuses autres espèces (eucaryotes diploïdes), les chromosomes forment des paires de chromosomes homologues qui portent les mêmes gènes aux mêmes endroits (locus). Pour  chaque gène, un individu donné possède donc deux allèles qui déterminent son génotype.

· S’il porte deux fois le même allèle et il est dit homozygote.

· Exemple. Le gène codant la ( hémoglobine se trouve sur le chromosome 11 et existe sous diverses formes alléliques dont HbA et HbS (voir 1S21tp3). 

- Un individu de génotype HbA//HbA produit de l’hémoglobine A uniquement, son phénotype est [non malade].

-  Un individu de génotype HbS//HbS produit de l’hémoglobine S uniquement, son phénotype est [drépanocytose].

· S’il porte deux allèles différents et il est dit hétérozygote.

· Exemple. Un individu de génotype HbA//HbS produit de l’hémoglobine S mais aussi suffisamment d’hémoglobine A pour être de phénotype [non malade].

· Un gène est dit polymorphe lorsqu’il existe au moins deux allèles avec une fréquence supérieure à 1 %.

· Un phénotype est dit récessif quand il ne s’exprime qu’à l’état homozygote et dominant, quand il s’exprime aussi bien à l’état homozygote qu’à l’état hétérozygote. Un même phénotype dominant peut donc correspondre à plusieurs génotypes différents.

· Exemple. Dans le cas du gène de l’hémoglobine, le phénotype [non malade] est dominant et le phénotype [drépanocytose] est donc récessif.

· Par convention on note :

- en majuscule l’allèle codant un phénotype dominant ;

- en minuscule l’allèle codant un phénotype récessif ;

- entre crochets un phénotype.

On a donc : A//A ou A//a donne [A] et a//a donne [a].

On parle parfois d’allèle dominant ou récessif. C’est un abus de langage. Il faut parler de phénotype dominant ou récessif.                                       Retour haut de page

►  TP1. Les génotypes du phénotype albinos
B. Plusieurs gènes sont généralement impliqués dans un même phénotype

· La biosynthèse d’une molécule fonctionnelle est souvent une suite de plusieurs réactions chimiques successives qui affectent une molécule initiale ou précurseur. Chaque réaction est catalysée par une enzyme différente. Puisque les enzymes sont des protéines chacune est codée par un gène différent. La défaillance d’un seul de ces gènes entraîne la défaillance de toute la chaîne de réactions. Dans ce cas on parle de caractère multigénique (= polygénique).
► Figure 2a.1.  Chaîne de biosynthèse d’une molécule fonctionnelle
► Figure 2b.  Chaîne des réactions conduisant à la pigmentation de la peau
► SCHEMA COURS D’après figure 2a et/ou 2b.
· Exemples : 

- la pigmentation de la peau ;

- les groupes sanguins ;

- pigmentation des yeux de  la Drosophile ;

- rétinites pigmentaires ;

- xéroderma etc..

· Dans le cas de la pigmentation de la peau il faut en outre deux molécules différentes (mélanine et myosine, cf. TP) pour obtenir un  phénotype pigmenté. La mélanine (au moins) est elle même issue d’un chaîne de biosynthèse à partir de la tyrosine.

► Exercice. Xéroderma dans es22tp2 et Didier p. 183. FACULTATIF.
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II. L’expression d’un gène peut être modulée

A. Environnement et alimentation peuvent influer sur le phénotype

· Chaque cellule contient la totalité de l’information génétique de l’individu. Pourtant elle n’en exprime qu’une partie. Parmi les facteurs capables d’influencer l’expression de tel ou tel gène se trouvent des facteurs de l’environnement comme l’exposition au soleil ou la température par exemple.

· Chez l’Homme, l’exposition au soleil facilite la synthèse de mélanine (bronzage).

· Les chats siamois élevés à l’extérieur ou sous climat froid sont plus foncés que ceux élevés en intérieur ou sous climat chaud. Inversement le lièvre variable, qui vit en région polaire ou en altitude, a un pelage blanc en hiver et brun en été. Chez les mammifères, le tyrosine est transformée en mélanine par la tyrosinase. Chez le chat siamois l’activité de la tyrosinase diminue quand la température augmente alors que chez le lièvre une enzyme qui dégrade la tyrosinase est produite quand la température est basse (dans Nathan p. 78, Didier p. 180, Belin p. 225).

► Figure 2a.2.  Rôle des facteurs externes sur le phénotype
► Figure 3.  La drépanocytose expliquée aux jeunes malades dans Bordas  p 61.

· Alimentation ou environnement peuvent influer sur les conséquences macroscopiques d’un phénotype moléculaire. 

· La polymérisation de l’HbS se fait en milieu pauvre en dioxygène et en eau  et elle est accélérée par la température. Les malades atteints de drépanocytose connaissent la conduite à avoir pour éviter de se mettre dans cette situation.

· Les hortensias ont des fleurs roses sur un sol pauvre en calcaire et bleues s’ils sont cultivés en présence de sulfate d’alumine (coloration réversible). En fait les pigments des fleurs (des anthocyanes de anthos : fleur et cyano : bleu) sont roses en milieu acide et bleus autrement (dans Nathan 1e S p 76).

► Exercice. Le cancer colorectal dans es22tp3 et Didier p. 183. FACULTATIF. 
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B. Des interactions géniques peuvent intervenir dans un phénotype

· Les personnes qui possèdent certains allèles développent certaines maladies (diabète, cancers ou maladies cardio-vasculaires) plus souvent que les autres. Ces allèles de prédisposition (= de susceptibilité) sont transmis, il y a donc une prédisposition familiale à certaines maladies.

· Le fait de posséder un allèle de prédisposition indique simplement un risque plus grand de développer la maladie et non une certitude. Inversement, le fait de ne pas posséder d’allèle de prédisposition, ne met pas forcément à l’abri de la maladie. 

· Tout se passe comme si la présence de ces allèles de prédisposition rendait plus sensible aux facteurs de l’environnement.

► Figure 2a.3.  Interactions géniques et phénotype
· Exemples :

- diabète ;

- obésité ;

- maladies cardio-vasculaires ;

- certains cancers (colorectal, utérus …) etc..
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BILAN
· Un même phénotype dominant peut correspondre à plusieurs génotypes différents. Inversement un même génotype (possession de deux allèles d’un même gène), peut conduite à des phénotypes différents du fait de l’influence de facteurs de l’environnement.

· En effet, si certains phénotypes sont l’expression directe du génotype, d’autres résultent de l’interaction de plusieurs gènes ainsi que de facteurs de l’environnement. Dans ce cas on parle de phénotype multifactoriel.
· Les protéines enzymatiques, expression directe du génotype, interviennent dans la mise en place de nombreux phénotypes. Or l’activité enzymatique est sensible à divers facteurs :

- le température (tant qu’elle est compatible avec la vie) ;

- la concentration de substrat ;

- le pH et la concentration ionique du milieu. 

Les facteurs de l’environnement modifient donc l’activité de certaines enzymes ce qui module l’expression des phénotypes correspondants.
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