DU GENOTYPE AU PHENOTYPE, APPLICATIONS BIOTECHNOLOG IQUES

Cette partie de programme précise dans un preengs les mécanismes biologiques assurant I'expness
I'information génétique. Par la suite, a partigdelques exemples, elle appréhende la notion deleaité des relations
entre génotype et phénotype. Elle permet d'abangerréflexion critique sur I'étude des génomesielilisation des
biotechnologies, particulierement d'actualité dardomaine biomédical et dans le domaine de I'athiq

Cette partie est directement articsléeles acquis du second cycle du collége (notarhtaanotion de diversité
génétique des étres humains), et sur ceux dedsectie seconde (ADN support de l'information géuoétj relation
mutation-mutant). L'analyse de phénotypes a diff&y@iveaux d’organisation du vivant conduit & excher leur
explication a I'échelle moléculaire ; les genegimiennent sur les phénotypes par I'intermédiage grotéines qu'ils
codent. Les mécanismes de la synthése des pros&inekors programme. Le seul objectif a atteirdtecelui d'une
maitrise élémentaire du code génétique de fagcamédomprendre comment une mutation au nivealtA@N peut
entrainer un changement dans la séquence d’acidegésade la protéine et par conséquent, éventuefierdans ses
propriétés.

La relation entre l'information géiggte (les génes) et le phénotype est étaldi€étude de la relation mutation-
mutant et le codage de la séquence des protéiagmrt des genes dans le phénotype est ensuitebsous I'angle de sa
complexité. Ainsi, la gravité des maladies classigant considérées comme « monogéniques » (tekekmglrépanocytose
ou la phénylcétonurie) peut étre modulée par cegtaliéles de genes dits modificateurs : I'effeindyéne sur le phénotype
dépend du reste du génotype. En outre, 'expregsiénotypique du génotype est modulée par lesuecte
I'environnement. En définitive, le phénotype unigieechaque individu, son état de santé dépenddiiteeaction
complexe entre génes et facteurs de I'environnement
Cette partie expose les bases génétiques indidpgesgmour aborder deux implications de la génétaares la société
actuelle : laransgénésed’une part et les diagnostics et fgédictions qui peuvent étre faites a partir de I'identificatide
certains alléles d’autre part, permettant ainsid' une réflexion sur les enjeux et limites ds applications (organismes
génétiqguement modifiés, diagnostic prénatal, mégegiédictive).

NOTIONS ET CONTENUS - CONNAISSANCES EXIGIBLES
De l'information génétique au phénotype - Applicati ons
Des phénotypes & différents niveaux d'organisatioffDes phénotypes a différents niveaux d’organisatiodu
du vivant vivant.
Le phénotype peut se définir a differentes échelles|La relation entre ADN et protéines
macroscopique, cellulaire et moléculaire.

— Notions de génotype ; géne (se limiter a la notiom
La relation entre ADN et protéines segment de la molécule d’ADN codant un polypeptig
Les genes sont des segments de la molécule d'ADN alléle ; phénotype ; caractére.

codant pour des protéines. La séquence des nutdgpti — Effets d’'une mutation aux différents niveaux

dans I'ADN gouverne la séquence des acides amirjés d’organisation

dans la protéine selon un systeme de correspondajide I'organisme a la molécule).

13%

le code génétique. Les propriétés des protéines |- Le code génétique : principe et utilisation du ¢abl des
dépendent de leur séquence respective en acides correspondances codon-acide aminé.
aminés. — Universalité du code génétique et possibilité afdification

Ces protéines, en régissant la structure et l@gtast |du phénotype par transgénese.
cellulaires, contribuent a I'établissement du phgre
La modification du génotype d'un organisme par [Complexité des relations entre génotype et phénotgp
transgénése qui permet de produire de nouvelles |applications

protéines repose sur l'universalité du code gémeétiq
— Différents génotypes pour un méme phénotype :

Complexité des relations entre génotype et dominance, récessivité (écriture de génotypes).
phénotype - Applications
- Un phénotype macroscopique donné résulte de |- Implication de plusieurs génes dans la détermination|

processus biologiques gouvernés par l'expression ge caractere.
plusieurs genes. La mutation de I'un seulemengede|c
génes peut altérer ce phénotype. Un méme phénolypeRole des interactions génétiques (interaction dsi@lrs
macroscopique peut donc corres-pondre a plusieufs genes entre eux) ainsi que des facteurs de
génotypes. I'environnement dans la réalisation d’'un phénotype

- La réalisation d'un phénotype macroscopique dpen macroscopique.

de l'interaction de plusieurs genes entre euxet Bs
facteurs de lI'environnement.

— Médecine prédictive et diagnostic prénatal ontrpg—  Utilisation de la détection de la présence de terta
but de détecter la présence de certains alleleswhe alleles chez un individu pour le diagnostic préhetan
individu médecine prédictive.




