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Définissez le polymorphisme génique et précisez les mécanismes qui en sont à l’origine. Expliquez en quoi la sélection naturelle intervient dans le polymorphisme génique au sein d’une population.

Le gène est l'unité d'information génétique. Situé sur un locus précis de la molécule d'ADN (acide désoxyribonucléique), il qui gouverne la synthèse d'une protéine. Pour un gène donné, la séquence nucléotidique peut être légèrement différente d'un individu à l'autre ; chaque version est alors un allèle. 

On parle de polymorphisme génique quand un gène possède plusieurs allèles avec une fréquence supérieure à 1%. Certains allèles sont soumis à une pression de sélection due à l’environnement : c’est la sélection naturelle. 

On cherche à préciser les mécanismes qui permettent l'apparition de nouveaux allèles dans une population et en quoi la sélection naturelle intervient dans ce polymorphisme.

I. Des mutations à l'origine du polymorphisme génique

A. Modification de la séquence nucléotidique 

Au cours d'une interphase, il peut y avoir une erreur de réplication de l'ADN : un nucléotide peut être remplacé par un autre (substitution). La séquence des nucléotides est donc modifiée : ce n’est donc plus le même allèle mais l’emplacement sur le chromosome (le locus) reste le même : il s’agit donc du même gène.

Les mutations sont généralement spontanées. Elles peuvent être favorisées par des radiations ionisantes, les rayons ultraviolets ou certaines substances chimiques.

Le taux de mutation pour un gène donné est toujours faible mais varie d'un gène à l'autre. Il est de l'ordre de 10-5 à 10-11. Cependant, compte tenu du grand nombre de gènes (environ 105 chez l'Homme) la probabilité d'une mutation dans un gamète est élevée.

B. Une variété de mutations

Une mutation peut être ponctuelle, c'est à dire n'affecter qu'un nucléotide, ou concerner de larges portions du gène. 

Outre la substitution de nucléotides (ci-dessus), il peut y avoir perte (délétion) ou addition (insertion) d'un ou plusieurs nucléotides. Dans tous les cas, la séquence des nucléotides est modifiée, il apparaît donc un nouvel allèle. 

La mutation affecte l’individu ; pour que les nouveaux allèles se retrouvent dans une population, il faut qu’ils soient transmis de génération en génération.

C. Transmission des nouveaux allèles

Seules les mutations qui affectent les cellules de la lignée germinale (cellules reproductrices) peuvent être transmises à la descendance par l'intermédiaire des gamètes. 

Les mutations, qui affectent les cellules somatiques (non reproductrices) peuvent avoir des conséquences sur l'individu, mais sont sans conséquences sur la descendance.

II. Conséquences des mutations

A. Apparition de nouvelles molécules

À chaque triplet de nucléotide correspond un acide aminé. La transformation d’un triplet peut se traduire par la formation d’une nouvelle protéine. 

Mais le code génétique étant redondant (plusieurs triplets peuvent coder un même acide aminé), une mutation peut affecter la séquence nucléotidique sans modifier la séquence d’acides aminés : les deux allèles codent la même protéine. On parle alors de mutation silencieuse.

Dans les autres cas, la mutation entraîne la synthèse d’une nouvelle protéine : quelles en sont les conséquences ?.

Du fait de la redondance de l'information génétique, l'allèle mutant peut être synonyme de l'allèle initial : il n'y a aucune conséquence, la mutation est dite silencieuse.

B. Apparition ou disparition de fonctions

Si la nouvelle protéine a une structure différente de la protéine d’origine, elle ne peut plus assurer la fonction initiale.

L'allèle  mutant peut coder un ou des acides aminés différents de l'allèle initial :

   - si cela entraîne une modification de la configuration de la protéine et de sa fonction biologique, c'est une mutation faux-sens ;

   - si cela n'entraîne pas de modification notable de la fonction de la protéine, la mutation est neutre.

Si la mutation introduit un codon stop, la synthèse protéique est interrompue, c'est une mutation non-sens.

Si la mutation fait disparaître le codon initiateur, le gène ne s'exprime plus en protéine.

Mais chez les organismes diploïdes, même si un allèle est défaillant, l’autre peut s’exprimer : il n’y a pas nécessairement perte de la fonction chez l’individu.

D’autre part, la nouvelle molécule peut apporter une innovation favorable ; mutation n’est pas synonyme de handicap. Cependant ces notions de favorable / défavorable dépendent de l’environnement.

II. La pression sélective de l’environnement 

A. Allèles favorables / allèles défavorables

Dans certaines conditions un allèle peut s’avérer être avantageux pour celui qui le porte. Ainsi, les Phalènes du bouleau portant l’allèle carbonaria (forme noire) ont sans conteste un désavantage lorsqu’elles se posent sur le tronc blanc des bouleaux. En revanche, lorsque les tronc sont noircis par la pollution, la forme carbonaria passe inaperçue.

B. Sélection naturelle et fréquence allélique

Dans le cas précédent, les formes les plus discrètes (formes claires sur bouleau blanc ou formes sombres sur bouleau noir) risquent moins de se faire capturer donc leur chance de reproduction est plus grande. On parle de sélection naturelle. 

Par conséquent, les allèles favorables ont plus de chance de se transmettre à leur descendance. Ainsi, dans la population, la fréquence de ces allèles augmente proportionnellement ; en revanche, les allèles créant un désavantage sélectif sont de plus en plus rares. Certains allèges ‘neutres’ (ni avantage, ni inconvénient) se subissent aucune pression sélective.

Bien entendu, si les conditions environnementales changent, tout est remis en cause.

CONCLUSION

Alors que les mutations tendent en permanence à provoquer l'apparition de nouveaux allèles au sein d'une population, la sélection naturelle règle la fréquence relative de chaque allèle. Les mutations sont aléatoires et indépendantes du milieu ; la sélection naturelle, au contraire est un processus non aléatoire et orienté.

Quoi qu'il en soit on observe un fréquent polymorphisme génique qui touche environ un tiers des gènes humains. Par ailleurs, si les mutations sont associées à des duplications géniques, elles participent à la formation de nouveaux gènes.
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