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La génétique

» La génetique est I'étude de la transmission des caracteres
héréditaires chez les étres vivants. Elle vise a réaliser I'étude de
la fonction des genes.

> L'hérédité est la transmission des caractéristiques d’une
génération a la suivante. C’est lors de la reproduction que se
transmet I'information héréditaire des générations parentales aux
descendants.
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Définition et Objectifs de la Génétique des

populations:

La génétique des populations étudie la variabilité
géenétique présente dans les populations et entre les
populations avec 03 principaux objectifs :

1- mesurer la variabilité génétique par I'étude de la
frequence des differents alleles d'un méme gene.

2- comprendre la transmission de la variabilité génétique
d'une génération a l'autre.

3- comprendre I'évolution de la variabilité genétique au
fil des générations.
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Eucaryotes

ensemble des organismes unicellulaires ou multicellulaires dont les
cellules possedent un noyau délimité par des membranes.

La cellule

C’est I'élément de base composant tous
les étres vivants. Certains organismes
vivants sont unicellulaires, c'est-a-dire
qu'ils sont COMpPOSEeSs d'une
seule cellule ; c'est le cas des levures ou
des bactéries. D'autres organismes sont
composés de plusieurs milliards
de cellules, tel I'étre humain.
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Organisme diploide (2n)

Organisme qui possede des cellules diploides avec deux jeux
complets de chromosomes homologues (un jeu de chromosomes
venant du parent male et un du parent femelle).

Organismes haploides (n)
ilIs contiennent un seul lot de chromosome. Elle correspond a la
formation des gametes.

Exemple : Chez 'homme : 2n= 46 (23 chromosomes homologues
dont 22 paires d’autosomes et 1 paire de gonosomes).

« 2 » indigue que « N » est le nobmbre de w48 »n est le
les chromosormes Ppaires de chromosormes nombre total de
sont par paire. dans la cellule. chrory NOsSOoOrmes
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1.4. Le chromosome :

Un chromosome est une structure
en forme de batonnet trés colorable
visible au niveau des noyaux des
cellules en division . Il porte
les genes, qui sont le support de
I'information _géenétique, transmis des
cellules méres aux cellules filles lors

des divisions cellulaires. Dans
les cellules eucaryotes, les
chromosomes se trouvent dans
le noyau et sont constitués
essentiellement de I'ADN  (Acide

désoxyribonucléique) qui est le
materiel héreditaire.

Un chromosome

+—une chromatide —w = W

< bras

clu
chromasome

— CENMOMErE ——

chromasome
a dew chromaticles

chromosome
a une chromatile


https://fr.wikipedia.org/wiki/G%C3%A8ne
https://fr.wikipedia.org/wiki/Information_g%C3%A9n%C3%A9tique
https://fr.wikipedia.org/wiki/Division_cellulaire
https://fr.wikipedia.org/wiki/Cellule_(biologie)
https://fr.wikipedia.org/wiki/Eukaryota
https://fr.wikipedia.org/wiki/Noyau_(biologie)
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ADN

L’ADN ( Acide Désoxyribonucléique) est une molécule contenant
'information génétique. LADN peut étre comparée a un livre qui
est unique a chaque personne. Ce livre est écrit dans une langue
dont les mots se composent de 4 lettres ; A, T, C, G.

A : Adénine
T : Thymine
C: Cytosine
G:Guanine

(¢

#CORAMH '
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Gene :

Unité d'hérédité controlant
la manifestation et la
transmission d’un
caractere héréeditaire.
Porté par une séquence
de nucléotide transmise
telle qu’elle a la génération
suivante
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Alleles :

Différentes formes que peut prendre un méme

gene. lls occupent la méme position (locus) sur
les chromosomes homologues.

Hérité Hérité
du pére de la mére

C D Ungéne
Alléle 1
Bl Alléle 2

Une paire de chromosomes
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Locus :

Emplacement précis et invariant d'un gene sur un
chromosome. Son pluriel est « Loci ».

Allele for purple flowers

m”
Pair of

Locus for flower-color gene > homologous
chromosomes

/

Allele for white flowers
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Génome:

Ensemble du matériel génétique d'un individu ou
d'une espece (séquences codantes et non-codantes).

100 00 X0 KK W 1
NN K6 K XK XK
L I
x5 8% xx wn AN R

Génome humain



Chapitre 1
Génotype :

Ensemble des caracteres genétiques d'un individu dont l'expression
difféerentielle est visible dans le phénotype. Le génotype est donc la
composition allélique de tous les genes d'un individu.

Homozygote :

Individu d’'une lignée pure qui porte en double exemplaire la
méme forme allélique d’un gene correspondant a un
caractere héreditaire.

BB ou AA

Hétérozygote :
Individu hybride qui porte deux formes alléliques différentes d’un
gene correspondant a un caractere héreditaire.

AB
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Phénotype :

Ensemble des caracteres observables chez un individu, résultants de
I'interaction entre son géenotype et les effets de son environnement.

La couleur ou la forme de feuilles
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Exemple:

Un gene représenté par deux alleles : B et
b, le génotype  d'un individu pour ce
gene est alors soit:

S pollen
» homozygote (BB ou bb), ot O7|
hénoty
>  hétérozygote (Bb). DY B b
os| & | &
BB Bb
Dans ce cas l'allele B ( violet) est pIESEt” @ @
dominant par rapport au allele b (blanc) b
Bb bb

gui est recessif
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Population :

Ensemble des individus de la méme espece qui ont la
possibilité d'interagir entre eux au moment de la reproduction.

Population A Population B
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Migration :

Passage d’individus d’'une population a une autre, par exemple
sous forme de graines ou de pollen chez les plantes. Elle peut
modifier les frequences alléliques lorsque celles de la population
qui fournit les migrants different de celles de la population qui les

Ba e

Population A Population B
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Mutation :

Changement de l'information génétique codée par le gene .
La génétigue des populations s’intéresse principalement aux
mutations qui se produisent dans la lignée germinale donc aux taux
de mutations par génération et leurs effets sur les frequences
alléligues des genes concernes.

Une mutation qui change la couleur
des grains du mais
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Divisions cellulaires :

La division cellulaire est le mode de multiplication de
toute cellule. Elle lui permet de se diviser en plusieurs
cellules. C'est donc un processus fondamental dans le
monde vivant, puisqu'il est nécessaire a la
régénération de tout organisme.

Divisions cellulaires

v

Fission Mitose Méiose
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Fission :

Processus ou une cellule
mere donne deux cellules filles.
Une croissance par fission binaire
entraine, donc, le doublement de la
population a chaque génération.
C'est la multiplication cellulaire la
plus courante chez les procaryotes
(bacterie et protozoaires),

Origin of e Cell wall
replicat
Plasma
membrane
E. colicell Bacterial
chromosome
Two copies
of origin ,-§
n + O

Présentation du mode de
division cellulaire par fission
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Mitose :

processus de la division cellulaire d’'une
cellule mere asexuée qui donnera lieu a deux
cellule filles genetiguement identique (copies de
la cellule mere). C’est une phase court de cycle
cellulaire (environ 2 h)
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Photos des phases de la mitose

Schéma d'interprétation

cellule a 2n=4
2 couples d'alleles (A//a et B//b)

Commentaire sur
chaque phase de la
mitose

|

N Membrane cellulaire

Prophase :
Condensation des

molécules
d'ADN sous forme de
chromosomes a 2
chromatides

|| Membrane nucléaire

Métaphase :

Alignement des
chromosomes a 2
chromatides sur
le plan équatorial
de la cellule
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Anaphase :
Cassure du

centromere et
migration des
chromatides de
chaque
chromosome a un
pole opposé de la
cellule

Télophase :

Séparation de la

cellule mére en 2
cellules filles au

méme programme
génétique (2n=4).
Décondensation du
matériel génétique
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Evolution de la quantité de 'ADN durant la

mitose
guatitité
d’ADH &
datis la
cellule
; ! TV |
2q T : : o T
| 577 il
Gy | | a1 Gy
q : ' : i
temjps
: : - »
- - at—
iiterphase mitoge
i L

u cyele cellulaire
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Méiose
Un processus de double division cellulaire découvert par Edouard Van
Beneden (1846-1910) et qui prend place dans les cellules (diploides)
de la lignée germinale pour former les gametes (haploides). Qui sont
impligué ensuite dans la reproduction

» Méiose 01 qui est une division reductionnelle

» Meéiose 02 qui est une division équationnelle
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Les differentes etapes de la méiose
1. La premiere division de la méiose

La premiere division de la méiose est une phase réductionnelle, ou le
stock de chromosomes et la quantité d'ADN sont divisés par deux. Elle
assure ainsi le passage de la diploidie a I'haploidie. Cette etape est
précédée d'une phase de réplication d'ADN.

Les étapes de cette premiere division sont les suivantes:

La prophasel:

les chromosomes doubles s'individualisent et se condensent.
Les chromosomes homologues s'apparient sur toute leur longueur, et
forment des tétrades : ceux-ci sont fixés au niveau des chiasmas. C'est
au cours de cette prophase de premiere division de meéiose que se
réaliseront les brassages intrachromosomiques ou « crossing-over ».
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Les differentes etapes de la méiose

La metaphase | :

la condensation des chromosomes est maximale, les chromosomes se
disposent de facon aléatoire au niveau de la plaque éguatoriale de la
cellule. Les deux chromosomes de chaque paire se font face, car les
centromeres sont disposés de part et d'autre de cette plaque.

L'anaphase | :

C'est la séparation des chromosomes de chaque paire (on parle de
disjonction) et leur migration vers un pole de la cellule.
Il se constitue deux lots de n chromosomes a deux chromatides vers chacun
des poles de la cellule. Il n'y a pas de division des centromeres.

La télophase | :
c'est la formation de deux cellules haploides a n chromosomes doubles.



Schémareprésentant les différentes phases du méiose

& =

1ére
division de
méiose

Cellule apres interphase )
Prophase 1 Métaphase 1

= (KRR et (N

1 cellule 2n = 4, bichromatidiens

Télophase 1

2 cellules n = 2, bichromatidiens

Prophase 2

ane
division de
meéiose

Métaphase 2 Anaphase 2 Télophase 2

4 cellules n = 2, monochromatidiens
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Les differentes etapes de la méiose

2. Ladeuxieme division de la méiose

C'est la division équationnelle de la méiose. Elle a toutes les
caracteristiques de la mitose, mais n'est pas precedéee d'une
interphase. Elle produit a partir de chaque cellule a n chromosomes
doubles, deux cellules a n chromosomes simples.



Schémareprésentant les différentes phases du méiose
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1ére
division de
méiose
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Evolution de la quantité de ’ADN durant la

meiose

Interphase

Meiose
I ]

2q -

q Celluke-mare

| Phase de
qf! =1 Phase de croissance 31 Hase e

' . i
' synthiése 5 :' hase G2 |

LCellules-filles: gametes

Temps variable selon
les cellules
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Les lois de Mendel

Elaborées par le prétre autrichien
Gregor Johann Mendel (1822-1884),

qui, durant huit ans , occupa ses loisirs

a hybrider des petits pois et fut le

premier a en tirer des lois statistiques

Gregor Johann Mendel
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la premiere lois de Mendel

La loi d’uniformité des hybrides de la premiere génération

wox oo ?

(issue delalignée pure)

Dominance * x - — * 100% [RD]

[RR] [ob]

Codominance * x -

[RR] [BB]

7':,: "~ 100% [RB]
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La loi d’uniformité des hybride de la premiére génération

Dominance Codominance

R R R R

100% de couleur rouge [RD] 100% de couleur rose [RB]
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La loi d’uniformité des hybrides de la premiéere génération

Ce résultat correspond a la premiere loi de Mendel — Lorsque I'on
croise 2 individus homozygotes mais differents pour le caractere
étudié, on obtient comme resultat de ce croisement une le genération
ou tous les individus ont le méme génotype et le méme phénotype

Tous les hybrides de premiere genération issus
du croisement de deux lignées pures se ressemblent et
présentent le caractere de I'un des parents et
de lui seul.

-l

0 i,
* 100% [Rb] ‘ op - 100% [RB]

Dominance Codominance
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> si on croise les plantes issues de la fécondation F1 ( premiere génération)

Dominance Codominance
WX = 7| s X e
[Rb] [Rb] [RB] [RB]

ORI A6
AGls A
RN . W

> 75% Rouge 2[Rb] et [RR] » 50 % Rose [RB]

> 25% Blanch [bb] » 25% Blanch [BB]
»25% Rouge [RR]
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la deuxieme lois de Mendel

Loi de disjonction des caracteres ou de ségrégation

tous les hybrides de deuxieme genération issus du croisement
de deux héterozygotes pour un méme couple d’alleles ne se

ressemblent pas et présentent I'un ou l'autre des caracteres de
la génération parentale.

* * * r * ’*r ,’:u ®

Dominance Codominance

» 50 % Rose [RB]
» 25% Blanch [BB]
»25% Rouge [RR]

» 75% Rouge 2[RDb] et [RR]
» 25% Blanch [bb]
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Mendel a élaboré ces lois en réalisant des différents
types d’hybridations:

»Les parents sont difféerents sur un seul caractere
donné qui est le Monohybridisme

»>Les parents sont difféerents sur deux caracteres
separés qui est le Dihybridisme d’ou il pouvait
établir la troisieme lois de Mendel
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Mendel a fait le croisement entre des plantes de lignée
pure (homozygote) du petit pois dont:

Pois a graines jaunes / ridées X pois a graines vertes / lisses.

& O

Jr vL

F1 Q Q Q Q 100% Jaune lisse

100% de génotype (Jv, Lr)

‘ Les caracteres jaunes et lisses sont dominants
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En suite Mendel a fait le croisement entre les hybrides obtenus en F1

O

O

//JN

gametes JL

JL JLL Q JJ,LrQ JvLL Q JvLr

Jr JLr Q Wrr Q v Lr Q rr

v,L JvLL Q Jv,LrO w, LL ‘ w, Lr

vr JvLr Q Jv,rr@ w, Lr ' W, IT
- 3

9

9/16

3/16
3/16

1/16
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La troisieme lois de Mendel

Loi de la distribution indépendante des caracteres

La segrégation du couple d'alleles determinant la couleur
de la graine se fait de maniere indépendante de la
ségrégation du couple d'alleles determinant la forme de la

graine.
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Génétigue des populations



Chapitre 2

Définition et Objectifs de la Génétique des
populations:

La génétique des populations étudie la variabilité
genétique présente dans les populations et entre les
populations avec 03 principaux objectifs :

1- mesurer la variabilitée génétique par I'éetude de la
fréequence des differents alleles d'un méme gene.

2- comprendre la transmission de la variabilité génétique
d'une génération a l'autre.

3- comprendre I'évolution de la variabilité genétique au fil
des générations.
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1. Mesure de la diversité genétique et composition génétiques
d’une population

Pour définir la composition génétique d'une population plusieurs
parametres sont étudiés : les phénotypes, les génotypes et les alleles.

Variabilité d’un caractere : Fréguences des différents phénotypes :
Phénotypes différents : diversité Fréguences phénotypiques

Fréquences des différents génotypes :
Fréquences génotypiques

Génotypes différents : diversité

4 3

Fréquences des différents alleles :
Fréquences alléliques

Alleles différents : diversité allélique

Fig 01. Niveaux hiérarchiques de la diversité génétique et variables d’états associés (Serre J.L, 2006)
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» Composition phéenotypique :

pour un caractere donné (exemple : la couleur des yeux) on doit préciser les
differents états possibles (bleu, vert, marron.....) et les probabilités avec
lesquelles ces états se rencontrent dans la population étudiée (0,1/0,2/0,6 ...)
» Composition génotypique :

Il s’agit de connaitre pour ces caracteres ( phénotypes) les différents

genotypes possibles (AA, BB, CC....) et leurs probabilités.

» Composition Alleliques

C’est les alleles présentent dans la population pour ce caractere et leur

frequence dans cette derniere
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1.1. Estimation de la composition génétique d’'une population

Un echantillon
représentatif d’une
population

les techniques classiques de
I'estimation statistique

Frequence phénotypique Frequences alléliques Frequences genotypique

Les valeurs comprises entreO et 1
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Fréquences phénotypiques

Les phénotypes sont par définition directement accessibles a
I'observation, les fréquences phénotypiques peuvent étre alors
calculées a partir d'un echantillon d’individus tirés aléatoirement dans

la population
dans un échantillon de N individus dont NG ont le corps gris et NB

ont le corps blanc, les fréequences phénotypiques de la population
pour le caractere couleur du corps sont les suivantes :

Fréquence du phénotype gris =f[g)=Nc/N

Fréquence du phénotype blanc =f Bj=Ns/N

Avec : fig+fie1=1
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Fréquences genotypiques et fréquences alléliques
La détermination des fréguences génotypiques et alleligues est

beaucoup plus complexe et dépond du -caractere consideré
(autosomique ou lié au sexe) et de la force des différentes formes
alleligues du gene qui controle ce caractere (codominance, dominance et

recessivité).
1.1.1. Cas de genes autosomiques

a- Codominance
La codominance deésigne une relation equiliborée entre deux

alleles qui leur permet de s'exprimer simultanément pour géneérer un
phénotype intermédiaire (individus hétérozygotes) par rapport aux

phénotypes obtenus avec des alleles identiques (individus homozygotes).
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Exemple,

On prend deux plantes de la méme espece qui ont des fleurs de
couleur différentes blanc AA et rouge BB apres le croisement on
obtient trois phénotypes possibles

A, AB et B
qui sont correspondent aux génotypes

AA, AB et BB, respectivement.
Ainsi,
chaque phénotype est associé uniquement a un seul genotype et
reciproguement. Les fréquences génotypiques sont donc égales
aux fréguences phénotypiques
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Si on considere que N1, N2 et N3 sont les effectifs respectifs des
phénotypes A, AB et B ; et que Nt est 'effectif total de I'échantillon
étudié avec Nt = N1 + N2 + N3 ; Les frequences génotypiques sont

définies par les rapports suivants :

Fréequence du génotype AA=f ,, =N,/ N,
Fréquence du génotype AB =f 45 =N,/ N,

Fréequence du génotype BB = f 55 = N3/ N,

Avec : f )+ T ag)t+ fias) =1
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Deux méthodes de calcul des fréquences alleliques sont
possibles:

» un simple comptage des alleles
Methodes des comptages
» une formule probabiliste.

Meéethode probabiliste
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la méthode de comptage:

la fréquence d’un alléle correspond au rapport du nombre de cet alléle
au nombre total d’alleles occupants un locus donne, soit 2N pour un

échantillon de N individus diploides.

* Dans le cas de couleur des fleurs
N1 : Nombre d’'individu de phénotype A porteurs de deux alleles A.

N2 : Nombre d’individu de phénotype AB porteurs d’'un allele A et
d’'un alléle B.

N3 : Nombre d’'individu de phénotype B porteurs de deux alleles B
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Donc :

Le nombre de l'allele A dans la population est de 2N1 + N2
Le nombre de l'allele B dans la population est de 2N3 + N2

Les fréquences des alleles A et B sont par conséquent les
suivantes:

Frequence de l'allele A=1f 5 =p = (2N; + N,) / 2N,
Frequence de l'allele B =f gy =q = (2N3+ N,) / 2N,

Avec :p+g=1
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Methode probabiliste :

on peut calculer les frequences alléliques a partir des frequences
genotypigues en utilisant les rapports suivants

Frequence de lallele A=1f ,=p =1 an+ Y2 f ap
Frequence de lallele B =1 g)=q =1 gg) + Y21 g

Avec :p+q=1
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Remarque :

s1 on revient a la figure 01, on voit que les relations 1 et 2
sont des relations d’identité et que la relation 3 est le systéme
d’¢quations qui vient d’€tre defini, a savoir que la fréquence d’un
allele est €gale a la frequence des homozygotes pour cet allele
plus la moiti¢ de la fréquence des hétérozygotes.

Mais la relation 4 est, pour I’instant indéterminée, car
avec les fréquences alléliques, 1l n’est pas possible d’en déduire
les fréquences génotypiques.
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Exemple :
L'étude d’un échantillon de 1000 plante a permis d’estimer la composition
genetique d’une population pour le caractere de couleur des fleurs:

Phénotypes A AB B
Effectifs (Nt = 1000) N1 =350 N2 = 500 N3 = 150
Fréquences phénotypiques fq [A] = 350/ 1000 fq [AB] = 500/ 1000 fq [B] = 150/ 1000
fg [A] = 0,35 fq [AB] = 0,5 fg [B] = 0,15
Génotypes AA AB BB
Fréquences génotypiques fq (AA) = 350/1000 fq (AB) = 500/ 1000 fq (BB) = 150 / 1000
fq (AA) = 0,35 fq (AB) = 0,5 fq (BB) = 0,15
Alleles A AetB B
Fréguences alléliques : /
Méthode de comptage p = (2 X 350 +500)/ q = (2 X 150 + 500) /
2000 2000
p=0,6 g=04
Fréqguences alléliques : /
Méthode probabiliste p=035+05/2 q=0,15+05/2
p=0,6 qg=04
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B- Dominance et récessivité

L'allele récessif d'un gene désigne un allele qui ne s'exprime pas dans un
genome qui contient un allele dominant du méme gene.

C'est le cas de l'allele récessif qui détermine le groupe sanguin o face aux
alleles dominants qui définissent les groupes sanguins A et B

possible d’estimer :

» Fréquences phénotypiques

> Frequences génotypiques des hétérozygotes AB ainsi que
I’homozygote récessif 00,

Impossible d’estimer :

» Frequences génotypiques des phénotypes dominants ainsi que les
fréequences alleliques
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Exemple :

L'étude d’'un échantillon de 500 individus a permis d’estimer la composition
génétique d’'une population pour le caractére groupe sanguin ABO chez

'lhomme :
Phénotypes A B AB 0
Effectifs (Nt
~500) N1 =213 N2 = 56 N3 =15 N4 = 216
Fréquences fq [A] =213 /500 | fq [B] =56 /500 | fq[AB]=15/500| fq [o] =216 /500
phénotypiques | fgq [A] = 0,426 fq [B] = 0,112 fq [AB] = 0,03 fq [0o0] = 0,432
Génotypes AA et Ao BB et Bo AB 00
Fréquences ? ? fq (AB) = fq [AB] | fq (0o0) =1fq[o]
Génotypiques fq (agy = 0,03 fq (00) = 0,432
Alleles Aeto Beto AetB 0
Fréguences ? ? ? ?

alléliques
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La connaissance des fréguences geénotypiques et
alleligues nécessite une information supplémentaire.
Cette information peut provenir soit d'une expérimentation
permettant de distinguer les homozygotes des
hétérozygotes, soit de la connaissance de l'ascendance
ou de la descendance des individus eétudiés. Ou par
I'application de la loi de Hardy-Weinberg en supposant
gue la population est en equilibre
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1.1.2. Cas de genes lies au sexe

Lorsqu'un gene est situé sur un hétérochromosome, le sexe

homogameétique possede deux locus et le sexe hétérogamétique un seul,
c’est le cas des especes dont les femelles sont XX et les males sont XY.
Les fréquences alléligues peuvent étre alors calculées indépendamment

dans chacun des deux sexes.

Exemple:

La Drosophile dont le Gene déterminant la forme des yeux est situé sur le
chromosome X qui possede deux alleles codominants :

O : donne une forme ovoide a |'ceil

B : donne une forme de barre a I'celil

Chez les hétérozygotes les yeux sont réniformes
Donc on distingue cing génotypes possibles
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Phénotypes Ovoide Réniforme Barre
g XOXO XOXB XBXB
Lol 3 XO'Y / XB Y

Si dans une population on observe:
N males dont:

NO ont des yeux ovoides et
NB ont des yeux barres.

NY femelles dont:
N1 ont des yeux ovoides,

N2 ont des yeux reniformes et

N3 ont des yeux barres.

On peut estimer les frequences des alleles O et B pour chacun des deux
sexes et pour I'ensemble de la population en utilisant les rapports suivants :




Chapitre 2

> Chezles males

Méthode de comptage Méthode probabiliste

Allele O p =NO/NJ p =fg (XoY)

Alléle B g =NB/NJ q = fq (XBY)

» Chezles femelles

Méethode de comptage | Meéthode probabiliste

Alléle O P =(2N1+N2)/2NY | p =fq(XoXo) + ¥ fq (XoXB)

Allele B g =(2N3+N2)/2NY | g =fq(XBXB) + % fq(XoXB)
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» Dans la population générale

Méthode de comptage Méthode probabiliste

f (O) p = (2N1 + N2 + NO) / (2N + Nu:::f?) p = (XoXo) + % fq (XoXB) + fq(XoY)
fq

f(B) g = (2N3 + N2 + NB) / NG+ NI | g =(XBXB) + ¥ fq(XoXB) + fq (XBY)
fq

Remarque
Dans le cas de dominance et de récessivite, les fréguences alléliques
pourront étre estimées seulement chez les males, des informations

supplémentaires sont nécessaires pour les calculer chez les femelles.
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Exemple :
Soit un échantillon de 1411 drosophiles (Nt), 716 femelles et 695 males .

Femelles Males Population générale
Phéno Ovoide Réniforme Barre Ovoide Barre Ovoide Réniforme Barre
N1+ Np =282 + 457 N3+ Ng =73 +238
Eff Ny = 282 Ny = 361 N3=73 Np= 457 Ng = 238 N, = 361
N+ Ng =739 N3+ Ng = 311
far =
fq fqo)=282/716 | fqRr=361/716 | fqm=73/716 |fqo)=457/695 |fqs=238/695 | fqop=739/1411 | 361/1411 | fqpp=311/1411
phéno | fqg=0,393 fq [R) = 0,504 fq (8] = 0,101 fqoj=0,657 | fqg;=0342 fq [o] = 0,523 fq [j) = fq 8] = 0,220
0,255
Géno XoXo XoXg XpXg XoY XgY XoXo XoY XoXs XeXg XgY
fg xoxo)= | fapo)= | fqxoxe)= | fa xexs) = | fa(xev)=
fq fq (xoxo) =282/ 716 | T (Xoxe) =361/716 | 0 (xexa) =73/716 | 0 (xov)=457/695 | 1q (xav)= 2387695 | 28271411 | 4571411 361/1411 | 731411 | 23871411
géeno | XoXo)= 0,393 | faxoxs=0.504 | fqxexe)=0101 | fqxo=0857 | fqxav)=0342 | faxoxo) | faxov)= | fapxoxs)= | fapxexs | fa ey =
=0,199 0,323 0,255 =0,051 0,168
Alléles 0 OetB B 0 B 0 OetB
fq all : p=1(2X282+361)/1432 / 0= (2X73+361)/1432 p =457 /695 q=238/695 p=(2 X282+ 361 +457)/ / g=(2X73+361+238)
MC - 0,645 - 0,354 i _ (2 X 716 + 695) = 1382/ 2127 (2 X 716 + 695) = 745/ 2127
P q p = 0,657 q=0,342 0=0,649 q=0,350
fqall: | P~ 0,393 + 0,504 / 2 / q=0,101+0,504/2 | p=fquy=Tqxoy) | 9=Tqg=fqxay) | P=0199+0,323+0255/2 / q=0,051+0,168 + 0,255/ 2
MP

p=0,645

q=0,353

p = 0,657

q=0,342

p = 0,649

q=0,346




Chapitre 2 m

Le modele de Hady-Weinberg

C’est le mathématicien anglais G. H. Hardy et le medecin allemand W.
Weinberg

Godfrey Harold Hardy 1877 — 1947 Wilhelm Weinberg 1862 — 1937

qui, en 1908, et indépendamment I'un de l'autre, ont démontré que les
frequences alléliques ne déependent pas de dominance ou de récessivité
et gu’elles peuvent rester constantes d’'une genération a la suivante,
lorsque certaines conditions sont respecteées.

La démonstration de Hardy et Weinberg est d’'une telle importance
qu’on I'a formulé sous forme de loi, désignée loi de Hardy-Weinberg
ou loi de I’équilibre génétique.
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Etablissement du modeéle de Hardy-Weinberg par le schéma
de l'urne gameétique

a) Panmixie et pangamie : schéma de I'urne gamétique

» Sion considére que les couples se forment au hasard , c’est-a-dire qu'ils
sont panmictiques (condition de panmixie), et que les gametes eux mémes

s’'unissent au hasard (condition de pangamie) lors de la fécondation

» on peut alors admettre que tout se passe comme si les couples mettaient
en vrac leurs gametes dans une urne gamétiqgue male et femelle , et que
tout descendant est issu de I'union de deux gametes tirés au hasard dans

chacune des deux urnes.
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Etablissement du modeéle de Hardy-Weinberg par le schéma
de l'urne gameétique

Ce schéma est nommé schéma de I'urne gamétique . C’est d’ailleurs la

realité biologique pour les especes vegeétales, et de nombreuses especes

animales aquatiques, qui émettent leurs gametes dans le milieu

environnant.

A (p) B (a)
urne gametique A (p) AA (p?) AB (pq)
f(A)=p B (q) AB (pq) BB (q°)
f(B)=q

Figure : Schéma de I'urne gamétiqueet conséguences mathématiques
sur la diversité génétique. (Serre J.L, 2006)
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Etablissement du modeéle de Hardy-Weinberg par le schéma
de l'urne gameétique

Pour consideérer que les valeurs p?, 2pg et g2 obtenues si facilement par
ce double tirage, ne sont une réalité biologique, c’est-a-dire les
frequences de génotypes adultes reproducteurs a la génération suivante,
gue si des conditions additionnelles sont réalisees:

b) Conditions additionnelles

O Absence de sélection

» absence de sélection en matiere de fertilité : il faut considérer que
tous les couples sont fertiles dont chacun des adulte reproducteur va
donne un nombre égale des gametes

» Absence de sélection gametique : la probabilité de survie de chaque

gameéte jusqu’a la fécondation est indépendante de son génotype.
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Etablissement du modeéle de Hardy-Weinberg par le schéma
de l'urne gameétique

» Absence de sélection zygotique: pendant 'embryogenése ou la
croissance , Autrement dit les trois genotypes sont supposeés avoir la méme
espeérance de vie et ne présentent, du moins pour le gene considére,

aucune mortalité différentielle ;

0 Absence de migration
La population doit étre close génétiguement (absence de flux migratoires).
En effet, un individu étranger a peu de chance de présenter la méme
composition géneétique p2, 2pq et g2 que les individus de la population

etudiée.
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Etablissement du modeéle de Hardy-Weinberg par le schéma
de l'urne gameétique

O Effectif infini de la population
le tirage de deux gametes abouti alors et seulement alors a la formation
d’'un génotype:
AA avec probabilité p2
ou AB avec probabilité 2pq
ou BB avec probabilité g2
» En fait nous intéresserons aux frequences des genotypes des descendants.
On sait que la fréquence d’'un événement est égale a sa probabilité si le
nombre de tirages est tres grand (loi des grands nombres) ;

Exemple la frequence des « piles » peut étre égale a 0,7 sur dix tirages mais ne

peut, sur 100 000 tirages, s’écarter notablement de sa probabiliteé egale a 0,5.



Chapitre 2

Etablissement du modeéle de Hardy-Weinberg par le schéma
de l'urne gameétique

» Afin de pouvoir considérer que les frequences des génotypes obtenus sont
égales a leurs probabilites respectives, nous considéererons que la population
est de taille infinie (concretement suffisamment grande pour y appliquer la loi

des grands nombres aux évenements etudies).

1 Absence des mutations

» Les individus formant les couples produisent des gametes, la frequence des
genes présents dans ces gamétes n’est pas modifiée par des mutations. Ainsi,
un individu AB produira toujours 50% de gametes A et 50% de gametes B.

» Il suppose aussi que les homozygotes AA et BB n'y déposent que des

gametes A et B respectivement
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Etablissement du modeéle de Hardy-Weinberg par le schéma
de l'urne gameétique

O Absence de chevauchement:

» Aucun croisement entre individus de générations différentes.
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Application de la loi Hardy-Weinberg

Prenant le cas général d'une population diploide dans laquelle
coexiste deux alleles en un locus, A et B, en fréquences respectives p et g
(avec:p+q=1).

Supposons que les fréquences de ces deux alleles sont les mémes dans
les deux sexes ; la population gamétique est donc composee de gametes
porteurs de l'allele A en fréquence p et de gametes porteurs de l'alléle B en
frequence q. Apres croisement, on obtient :

A (p) B (q)
A () AA (p? ) AB (pq)

B (@) AB (pq) BB (q?)
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Application de la loi Hardy-Weinberg

La structure génotypique de la nouvelle génération est donc :

Génotypes AA AB BB

fq génotypiques | fq (AA)=p2? | fq (AB)=2pqg | fq (BB)=g?

Equilibre de Hardy-Weinberg
p2+2pg+qg*=(p+q)* =1
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Application de la loi Hardy-Weinberg

Les fréquences alléligues sont inchangées a la nouvelle génération.
En effet, selon la formule de calcul des fréquences alléliques a partir des fréquences
génotypiques on a:

fq (A) =p1=fq (AA) + 7 fq (AB) =p*+2pq/2=p(p+q)=p

fq (B)=q1=fq(BB)+%fq(AB)=q*+2pq/2=q(p+q) =9

p+q=1
Donc: pLr=p
qi=dq

Les fréquences des alleles A et B sont égales dans les deux générations GO et G1
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Application de la loi Hardy-Weinberg

Les fréequences génotypiques sont aussi constantes de génération en

generation. En effet, si on étudie la deuxieme génération on observera les

croisements suivants :

emelles

Males AA (p) AB (2pq) BB (¢?)
e |y || e
ow | ||
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Application de la loi Hardy-Weinberg

Fréguences géenotypiques de la
Fréquences des dessendlanes
i couples
Croisements P A AB 5B
AA X AA p* p* / /
AA X AB 2 (2p3q) 2p3 g 2p3q /
AA X BB 2 (p*9?) / 2 (p29?) /
BB X BB q / / q*
BB X AB 2 (2pa) / 2pg? 2pg?
AB X AB 4p2q? p%Q? 2 (p%9?) p%g?
1 p2 2pq g2
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Application de la loi Hardy-Weinberg
La somme des fréqguence des couple égalea 1

p* +4p°q + 6p%g + 4pg>+ q* = (p>+2pq + 7 ) X (p*+ 2pq + 2 ) = 1
s

1
La somme des fréguence du génotype AA égale a p?

p* +2p3 q + p*g® =p? (p2+2£>g+q2)=p2
1

La somme des fréquence du génotype AB égale a 2pq

2p° g+ 4p°g® + 2pg® = 2pq (p* + 23;1 +0?)= 2pq
1
La somme des fréquence du génotype AB égale a 2pq

q* + 2pg3 + p?g* = g2 (p?+ 2\|qu +0?) =0
1
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Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg

1. Genes autosomiques

Soit un gene autosomique représenté par deux alleles A et B avec les
fréquences respectives p et q. Supposons que les fréquences des deux

alleles sont les mémes chez les deux sexes.

1.1. Codominance : A=B

Phénotypes A AB B
Génotypes AA AB BB
fq géno = fg phéno fq (AA) = p? fq (AB) = 2pq fq (BB) = g?

Equilibre de Hardy-Weinberg
p?+2pq+q*=(p+q)=1
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Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg

1.2. dominance et récessivité: A>b

Apres croisement entre des gametes portants ces deux alleles on obtient:

Phénotypes A b
Génotypes AA Ab bb
fg génotypiques fq (AA) = p? fq (Ab) = 2pg fq (bb) = g?
, : fq [A] = fq (AA) + fq (Ab)
fqg phénotypiques fq [A] = p? + 2pq fg [b] = fq (bb) =g?
Effectifs
(Nt = N1 + N2) N, N




Chapitre 2

Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg

'estimation directe des fréquences alléliques est impossible car on ne peut pas
estimer indépendamment les trois frégquences génotypiques. C’est alors que le

modele de Hardy-Weinberg présente la grande utilité de fournir le moyen

indirect d'une telle estimation. En effet, on a :

fg [B] = g2 d’ou q=/falb.=.,/(N,/N,)

On en tire évidemment p a partir de la formule p + q = 1.

Connaissant p et g, on peut en déduire, par le calcul, les valeurs des fréquences

genotypiques.
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Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg

2. Genes liés au sexe;

Dans le cas des especes dont les femelles sont XX et les males sont XY, prenant
I'exemple d’'un géne porté par X et présentant deux alleles A et B de fréquences
respectives p et . Supposons que les frequences des deux alleles sont les mémes
chez les deux sexes. La loi de Hardy-Weinberg s'appligue uniguement au sexe

homogameétique (XX) :

XA (p) XB () Y
XA (p) XAXA (p?) XAXB (pq) XAY (p)
XB (q) XAXB (pq) XBXB (9°) XBY (q)

Femelles Males
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Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg
3. Systeme multi-allelique:
Dans une population soumise aux conditions du modele de Hardy- Weinberg,
considérons trois alleles autosomiques A, B, C de fréequences respectives p, q,
r ; identiques chez les deux sexes. On obtient apres croisement des gametes

portant ces alleles :

A (p) B (q) C(n
A (p) AA (p?) AB (pq) AC (pr)
B (a) AB (pa) BB (9°) BC (ar)
0) AC (pr) BC (ar) CC (r*)

¥

Equilibre de Hardy-Weinberg
P?+2pq+q*+2pr+2qr+r2=(p+q+rP=1
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Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg

Pour calculer les fréquences, il faut tenir compte des différents rapports de

force qui peuvent exister entre ces trois alleles.

1.Codominance: A=B=C

Phénotypes A AB AC B BC C
Génotypes AA AB AC BB BC CC
fq géno = fq phéno P2 | 2pq | 2pr gz | 2qr| r

Ces fréquences sont celles de I'état d'equilibre, elles ne changent pas au cours
des generations. Par ailleurs, les fréquences alléliques peuvent étre calculées

selon la methode de comptage ou la méthode probabiliste.
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Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg

1. Dominance partielle : A=B>c

Phénotypes A AB B C
Génotypes AA Ac AB BB Bc cc
fq génotypiques p? 2pr | 2pg 9 | 2qr 2
fg phénotypiques p%+ 2pr 2pq g%+ 2qr re

L'allele C ne peut s’exprimer qu’en absence des deux autres alléles, au niveau
du génotype homozygote CC.
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Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg

1. Dominance partielle : A=B>c
On pourrait, comme on I'a vu, estimer r par la racine carrée , puis reporter la
valeur de r dans l'une des équations suivantes:
p? + 2pr = fq[A] pour en tirer 'estimation de p
ou g? + 2qr = fg[B] pour en tirer I'estimation de q.
Mais Il est plus judicieux de remarquer les relations suivantes :
p?+ 2pr + r2 = fq[A] + fq[c]

g°+ 2qr + r> = fq[B] + fq[c]
On remargue que :

p=+ 2pr +r> = (p+r)*=(1-q)*
et g*+2qr+r2 =(q+1)?=(1-p)°
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Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg

1. Dominance partielle : A=B>C

Dot (1—q)2= fq[A] + fq[O] et o=1-+falAl+falc]

(1-p)2= fq[B] + fq[O] et q=1- VialBl+falc!

2. Dominance totale: A>B >C

Phénotypes A B C

Génotypes AA AB AC BB BC CcC
fq génotypiques p? 2pq 2pr 92 2qr 2
fg phénotypiques p%+ 2pq + 2pr o2+ 2qr (2
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Géneéralisation de la loi Hardy-Weinberg
L’allele B ne peut s’exprimer qu’en absence de l'alléle A par contre l'allele C

ne peut s’exprimer qu'en absence des deux autres alleles A et B, au niveau du

genotype homozygote CC.

On sait que : fq [C] = r2 donc fq (C) =r =~/ falc]
Par ailleurs : fq[B] +fq[C]=q% + 2qr + r2= (g + r)?
Donc : q+r:\/fQ[B]+ falc.

d’ou fq (B):q:\/fQ[B]+ fQ[C]_r

Connaissant g et r, on peut en déduire la valeur de p a partir de la formule

p+gq+r=1ldonc:fg(A)=p=1-(g+r).
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Conformité au modele de Hardy-Weinberg : Test d’équilibre

Une question centrale est de savoir si la loi de Hardy-Weinberg établie pour
une population idéale s'appliqgue également aux populations naturelles.
L'application de cette loi dans les populations naturelles peut Etre vérifiee par
un test statistique du Chi Deux (x2) qui permet de comparer les effectifs
observés dans la population étudiée aux effectifs théoriques d’'une population
idéale. Ce test se resume en six (06) etapes :
1. Emettre 'hypothése que la population est a I'équilibre de Hardy-Weinberg.
2. Calcul des fréquences alléliques.
3. Calcul des effectifs théoriques des différents génotypes en

utilisant la formule suivante :

Effectif théorique = Frequence génotypique x Effectif total
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Conformité au modele de Hardy-Weinberg : Test d’équilibre

4. Calcul du « ¥x? calculé » en utilisant la formule suivante :

Effectifs observés —Effectifs théoriques )2
Effectifs théoriques

x?2 calculé = Z(

5. Détermination du « X2 théorique » en utilisant les paramétres suivants

(voir Annexe)

« Un risque O choisi par l'utilisateur qui est en général egal a 0,05.
« Un nombre de degrés de liberté (ddl) égal a la difference entre le nombre

de genotypes possibles et le nombre d'alleles du systeme génétique étudié.
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Conformité au modele de Hardy-Weinberg : Test d’équilibre

6. Comparaison entre le « x? calculé » et le «x? théorique », deux hypotheses

(HO) sont possibles :
* x? calculé < x? théorique —— HO acceptée —— La population est a

I'equilibre de Hardy-Weinberg.

* 2 calculé > x? théorique —— HO rejetée —— La population n’est pas a

I'équilibre de Hardy-Weinberg.



Chapitre 2

Conformité au modele de Hardy-Weinberg : Test d’équilibre

Exemple : Chez 'lhomme, le groupe sanguin MN est déterminé par un gene
a deux alleles codominants M et N. Une étude portant sur 730

australiens (Nt) a donneé les résultats suivants :

Génotypes MM MN NN

Effectifs observés N1 =22 N2 =216 N3 =492

1. HO : La population est a I'équilibre de Hardy-Weinberg.

2. Calcul des frequences alléliques

fgM)=p=(2N1+ N2)/2Nt=(2x22+216)/2x730 — p=0,178
fq(N)=g=(2N3 + N2) / 2Nt = (2x 492 + 216) / 2x 730 — q =0,822
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Conformité au modele de Hardy-Weinberg : Test d’équilibre

3. Calcul des effectifs théoriques des différents génotypes

N1’ = p?x Nt =(0,178)2 x 730 N1’ =23,1
N2 =2pg x Nt =(2x 0,178 x 0,822) x 730 N2’=213,6
N3’ = g% x Nt = (0,822)2 x 730 N3’ =493,2

4. Calcul du « x?calculé »

X2 cal = (22 - 23,1)2 /23,1 + (216 - 213,6)2 /213,6 + (492 - 493,2)2 /493,2
x2 cal = 0,083
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Conformité au modele de Hardy-Weinberg : Test d’équilibre

5 . Détermination « x? théorique »
ddl=3-2 — ddl=1
> X?théorique = 3,841

a=0,05 _

6. Comparaison entre le «x? calculé » et le «x? théorique »

x°cal < x° théo — HO acceptée —— La population est a I'équilibre de

Hardy-Weinberg.
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Annexe : Table du CHI- DEUX

il 0.90 0.80 0.70 0.50 0.30 0.20 0.10 0.05 0.02 0.01
1 0.0158 0.0642 0.148 0.455 1.074 1,642 2,706 3.841 5412 6.635
2 0.211 0,446 0.713 1.386 2.408 3219 4.605 5,991 7.824 9210
3 0,584 1,005 1,424 2,366 3,665 4.642 6.251 7.815 9,837 11,341
4 1.064 1.649 2,195 3.357 4878 5.989 7.779 9.488 11,668 13.277
5 1.610 2,343 3,000 4351 6.064 7.289 9.236 11,070 13,388 15.086
6 2204 3.070 3,828 5,348 7.231 8558 10,645 12,592 15,033 16812
7 2833 3822 4671 6.346 8383 9.803 12,017 14,067 16,622 18.475
8 3,490 4.594 5.527 7.344 9.524 11.030 13,362 15,507 18.168 20,090
o 4,168 5,380 6,393 8,343 10,656 12,242 14,684 16,919 19,679 21,666
10 4,865 6.179 7267 9342 11,781 13442 15987 18.307 21.161 23209
11 5578 6.989 8148 10,341 12,899 14,631 17.275 19.675 22618 24725
12 6.304 7.807 9.034 11.340 14.011 15812 18,549 21.026 24.054 26217
13 7,042 8.634 9,926 12,340 15.119 16,985 19.812 22,362 25,472 27,688
14 7,790 9.467 10.821 13,339 16,222 18,151 21.064 23 685 26.873 29141
15 8.547 10.307 11,721 14,339 17.322 19311 22307 24,996 28,259 30.578
16 9312 11,152 12,624 15.338 18.418 20,465 23,542 26.2 29,633 32.000
17 10,085 12,002 13,531 16.338 19,511 21,615 24,769 27,587 30,995 33,409
18 10,865 12.857 14,440 17,338 20.601 22,760 25989 28,869 32346 34.805
19 11.651 13,716 15352 18,338 21,689 23,900 27.204 30,144 33,687 36.191
20 12,443 14,578 16,266 19,337 22,775 25,038 28412 31.410 35.020 37,566
21 13,240 15,445 17,182 20,337 23 858 26,171 29,615 32671 36.343 38932
22 14,041 16314 18,101 21.337 24,939 27.301 30.813 33.924 37.659 40,289
23 14,848 17,187 19.021 22,337 26,018 28.429 32,007 35172 38 968 41,638
24 15,659 18,062 19.943 23337 27.096 29,553 33.196 36.415 40,270 42,980
2 16473 18.940 20,867 24337 28.172 30.675 34,382 37.652 41,566 44314
26 17,292 19,820 21,792 25,336 29,246 31,795 35,563 38,885 42,856 45,642
27 18,114 20,703 22,719 26,336 30,319 32912 36,741 40,113 44,140 46,963
28 18,939 21.588 23647 27,336 31,391 34,027 37,916 41337 45419 48278
20 19,768 22 475 24.577 28336 32,461 35.139 39.087 42557 46,693 49,588
30 20,599 23 364 25,508 29336 33,530 36,250 40,256 43,773 47,962 50,892
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