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à la notion d’information génétique et à sa transmission de génération en 

génération. À partir d’une molécule d’ADN on peut en obtenir deux, ce qui 

est la marque même du principe de la reproduction et de la transmission 

physique, via un support matériel, des instructions génétiques caractéris-

tiques de chaque être vivant.

 ➤ À la question « Qu’est-ce qu’un gène ? », la réponse s’avère encore aujourd’hui 

très incertaine. On peut avancer qu’il s’agit « 

-

cule d’ADN, correspondant à une unité héréditaire, localisable au sein d’une 

séquence génomique, et qui se trouve associée, parfois à longue distance, 

à des régions régulatrices, des régions transcrites et d’autres régions fonc-

tionnelles ».

1.1  Qu’appelle-t-on génotype ?

1.2  Qu’appelle-t-on phénotype ?

1.3  

 ?

a) Un allèle est une forme particulière d’un gène.

b) Un allèle est un gène obligatoirement muté.

c) Un allèle est la forme protéique d’un gène.

1.4  Quelle est la réponse la plus acceptable à la question « Qu’est-ce 

qu’un gène » ?

a) Une séquence d’ADN codant une protéine.

b) Un concept théorique commode sans réalité physique.

c) Une entité chimiquement variable porteuse d’une information trans-

missible.

d) 
unité héréditaire, localisable au sein d’une séquence génomique, et qui 

se trouve associée à des régions régulatrices, des régions transcrites et 

d’autres régions fonctionnelles.

1.5  Des jumeaux bivitellins (issus de deux ovules distincts) sont 

engendrés par un couple, tous deux hétérozygotes (Aa) pour l’allèle a 

récessif de l’albinisme. Quelle est la probabilité pour que les jumeaux 

aient le même phénotype de pigmentation (présence ou absence d’une 

pigmentation) ?

1.6  

 1.9, 

peut-on dire que l’incapacité à percevoir l’amertume du phényl-

thiocarbamide est un caractère dominant ? Donner le génotype des 

individus II.1 et II. 2.

80 

Chapitre 3  x  Structure des gènes et des génomes  

3.2  LA STRUCTURE ET LA FONCTION 

DES CHROMOSOMES EUCARYOTES

La structure du nucléosome
Dans les cellules eucaryotes, à la différence des procaryotes, l’ADN 

est très fréquemment associé à des protéines basiques, les histones. 

Le résultat de l’assemblage régulier entre ADN et histones est désigné 

par le terme de nucléosome (Fig. 3.6).

2 × H2A
2 × H2B

2 × H3
2 × H4

Octamère d’histones

Nucléosome

a)

b)

QueuesN-terminales

ADN

Octamèred'histones

c)

ADN

Histone H1

Figure 3.6    a) l’octamère d’histones ; b) l’enroulement de l’ADN autour de l’octamère et 

sa consolidation par l’histone H1 ; c) protubérance vers l’extérieur des queues 

N-terminales d’histones de l’octamère.La formation des nucléosomes est la première étape d’un processus 

qui assure l’empaquetage de l’ADN en structures compactes rédui-

sant énormément le volume occupé par la molécule. L’ensemble est 

 désigné sous le terme de chromatine.

Chacune des classes d’histones est constituée de petites protéines 

riches en amino-acides chargés positivement (lysine et arginine). 

Leurs séquences en amino-acides sont restées remarquablement iden-

tiques au cours de l’évolution. Les histones H2A, H2B, H3 et H4 (11 

à 15 kd) sont en quantité égale et chacune en double exemplaire, elles 

forment un octamère d’histones (Fig. 3.6  a) constituant un « cœur » 

protéique discoïde de 8 protéines autour duquel l’ADN nucléosomal 

3 Structure des gènes  

et des génomes

PL
AN

3.1  La structure de l’ADN

3.2  La structure et la fonction des chromosomes eucaryotes

3.3  La structure des génomes

3.4  Le séquençage des génomes
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 ➤ Analyser dans ses principaux aspects la structure en double hélice de l’ADN

 ➤ Analyser dans leurs principaux aspects la structure et la dynamique  

des nucléosomes et de la chromatine

 ➤ Répertorier les principaux aspects de la structure et de l’organisation  

3.1  LA STRUCTURE DE L’ADN

Nucléotides et polynucléotides

La structure d’un polynucléotide (polymère de nucléotides) repose sur 

la formation d’un nombre parfois élevé (plusieurs millions) de liaisons 

phosphodiester entre les nucléotides constitutifs (voir le Mini Manuel 

de Biologie moléculaire). Chaque liaison phosphodiester s’établit 

entre le groupe OH du carbone 3’ d’un pentose et le groupe OH porté 

par le carbone 5’ du pentose suivant. C’est la liaison phosphodiester 
-

nie par la position du groupe phosphate libre du premier nucléotide, 

généralement le phosphate porté par le carbone 5’, et par le groupe OH 

libre porté par le carbone 3’ du dernier nucléotide. On dit ainsi que le 

 polynucléotide est orienté dans le sens 5’ vers 3’.

L’ADN est un acide nucléique bicaténaire, c’est-à-dire constitué de 

deux brins polynucléotidiques associés par des liaisons hydrogène 

entre les bases puriques et pyrimidiques constitutives des nucléotides. 

Les liaisons hydrogène s’établissent toujours entre une purine de l’un 

des brins et une pyrimidine de l’autre brin. Dans cet appariement 

complémentaire, l’adénine (A) est donc toujours associée à la thymine 

(T) par deux liaisons hydrogène et la guanine (G) interagit toujours 

avec la cytosine (C) grâce à trois liaisons hydrogène (Fig. 3.1). Ainsi, 

dans l’ADN, la quantité des purines (A + G) est égale à celle des 

Le cours, concis et structuré, 
expose les notions importantes 
du programme

Comment utiliser le Mini Manuel

La page d’entrée de chapitre

Elle donne le plan du cours, 
ainsi qu’un rappel des objectifs 
pédagogiques du chapitre

Le cours

Les rubriques

Les exercices, QCM ou QROC

Une erreur à éviter

Un peu de méthode

Un exemple pour comprendre

Les points clés à retenirUS
B

Ils sont proposés en fin de chapitre, 
pour se tester tout au long de l’année.
Les solutions aux exercices, ainsi que  
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1 Éléments de génétique 
mendélienne

PL
AN

1.1	 La démarche de Gregor Mendel

1.2 	 Le modèle 3:1 chez l’Homme

1.3 	 Dominance et récessivité, multiallélisme

1.4 	 Allèles létaux

1.5 	 Actualité du concept de gène

O
BJ

EC
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FS

➤➤ Réviser les éléments de base de l’analyse mendélienne

➤➤ Approfondir la notion de caractère héréditaire

➤➤ Examiner la relation entre génotype et phénotype

➤➤ Réfléchir à la notion de gène

1.1	 LA DÉMARCHE DE GREGOR MENDEL
Dans le mémoire publié par Gregor Mendel en 1866, on ne trouve 
nulle référence aux gènes ou à la génétique, deux mots qui n’appa-
raissent qu’en 1905. Pas de référence non plus aux chromosomes, qui 
n’ont pas encore été observés, ni d’ailleurs à l’hérédité. Pourtant, l’in-
térêt fondateur du travail de Gregor Mendel, est d’avoir abordé l’étude 
de la variation des caractères entre parents et descendants, en limitant 
le nombre des caractères, en choisissant un modèle biologique peu 
sensible aux conditions de l’environnement, et surtout en adoptant 
une démarche d’analyse quantitative simple, consistant à compter à 
chaque génération les individus qui présentent le caractère sélectionné 
par l’expérimentateur. Gregor Mendel mit ainsi en lumière par ces 
choix, l’existence d’une sorte d’algèbre capable de prédire la distribu-
tion des caractéristiques d’un individu en révélant l’existence de causes 
cachées, conservées dans les cellules sexuelles et transmissibles à la 
génération suivante selon une combinatoire statistiquement invariable.

Redécouvert au début du xxe siècle après 40 ans d’oubli, le travail 
de Gregor Mendel suscita immédiatement un engouement extra
ordinaire. La première tâche fut de tester et de clarifier les trois 
principes ou « lois » de Mendel : la « loi » de dominance (qu’il n’avait 
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2	 Chapitre 1  x  Éléments de génétique mendélienne 

pas formulée !), la « loi » de disjonction des caractères et la « loi » 
de ségrégation indépendante des caractères. En raison de nombreuses 
exceptions, la loi de dominance fut très vite abandonnée, celle de la 
ségrégation indépendante contestée (il faut que les caractères soient 
portés par des chromosomes séparés) et celle de disjonction (« loi 
de pureté des gamètes »), la seule réellement universelle, rencontra  
certaines exceptions. La plupart de celles-ci s’expliquent par des 
mécanismes particuliers n’affectant pas fondamentalement la règle. 
C’est le cas de l’épistasie (voir page 211) ou altération de l’expression 
d’un gène par un autre gène ; c’est le cas aussi des allèles multiples, 
des « polygènes » (différents gènes sont susceptibles de modifier l’ex-
pression quantitative d’un même caractère, voir chapitre 8). Tous ces 
phénomènes ont finalement renforcé le modèle de Mendel, car ils 
n’affectaient que l’expression des gènes, non les règles de transmission.

Le modèle 3:1

Les lignées parentales sont pures. Croisés entre eux, les individus 
de chaque lignée transmettent à leurs descendants des caractères 
homogènes et exclusifs. Les lignées sélectionnées par Gregor Mendel 
diffèrent chez les parents pour un seul caractère. Il observe et dénombre 
les deux phénotypes parentaux sur chaque individu de la descendance 
de première génération (F1, filiation de 1re génération) obtenue par 
croisement des parents et sur la descendance de deuxième génération 
(F2) obtenue par croisement des individus F1 entre eux (Tableau 1.1).

Tableau 1.1   Résultats obtenus par Gregor Mendel dans les croisements  
de lignées pures de pois différant par un caractère.

Phénotypes parentaux  
en croisement

Phénotype  
de F1

Phénotype  
de F2

Rapport des  
2 phénotypes de F2

Graines lisses × ridées 100 % lisses
5 474 lisses

1 850 ridées
2,96:1

Graines jaunes × vertes 100 % jaunes
6 022 jaunes
2 001 vertes

3,01:1

Pétales violets × blancs 100 % violets
705 violets
224 blancs

3,15:1

Gousses jaunes × vertes 100 % vertes
428 vertes
152 jaunes

2,82:1

Fleurs axiales × terminales 100 % axiales
651 axiales

207 terminales
3,14:1
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1.1  x  La démarche de Gregor Mendel	 3

Chez les individus F1, l’un des deux phénotypes parentaux est 
dominant et observable, l’autre est récessif et caché. Cependant tous 
les individus F1 possèdent potentiellement la capacité d’engendrer les 
deux phénotypes puisque le phénotype récessif réapparaît à la généra-
tion F2 et représente le quart des « individus » (rapport des phénotypes 
F2 proche de 3:1). Par l’examen des individus de la génération F3, 
obtenue par autofécondation des individus F2, Gregor Mendel révèle 
que les individus F2 se distribuent en réalité selon un rapport géno
typique l:2:l. Autrement dit chaque plante F1 possède une paire de 
gènes pour un caractère phénotypique : l’un des gènes est responsable 
du phénotype dominant, l’autre du phénotype récessif. Les deux gènes 
se distribuent à la méiose dans les gamètes mâle et femelle de sorte 
que chaque gamète ne possède qu’un des deux gènes parentaux. Au 
moment de la reproduction, la formation de l’œuf par la fusion des 
gamètes produit un descendant avec une paire de gènes reconstituée 
aléatoirement.

Un gène peut exister sous différentes formes dénommées allèles (ou 
allélomorphes, formes alternatives). Un individu, né de la fusion des 
gamètes (ovule et spermatozoïde), reçoit deux lots de gènes « équiva-
lents » formant un seul ensemble de gènes appariés (paires de gènes). 
On doit dire en réalité paire d’allèles. En effet, chaque gène (nommé 
par exemple : « G ») se trouve représenté chez cet individu sous la 
forme de deux allèles, l’un maternel, l’autre paternel. Les allèles ainsi 
réunis peuvent être identiques ou différents. Lorsqu’ils sont iden-
tiques l’individu sera dit « homozygote » (GG ou gg) et lorsqu’ils 
diffèrent, il sera dit « hétérozygote » (Gg). L’un des deux allèles du 
gène peut l’emporter sur l’autre dans son expression (l’allèle G est 
dit dominant sur l’allèle g, dit récessif). On parlera d’homozygote 
dominant (GG) ou d’homozygote récessif (gg) lorsque les 2 allèles 
sont identiques. Chaque individu possède une formule génétique 
appelée génotype qui regroupe 2 allèles parmi tous les allèles de ce 
gène présents dans l’espèce. On dira par exemple que GG et Gg sont 
deux génotypes distincts, alors que les phénotypes sont généralement 
similaires puisque G domine sur g. Le génotype de tout individu 
possédant deux allèles du gène « G » aura au choix la formule GG 
ou Gg ou gg. On voit ici que gène et allèle sont deux termes associés 
dans une relation proche de celle qui réunit par exemple les termes 
genre et espèce. Un genre peut avoir de nombreuses espèces, et une 
espèce appartient à un genre. Un gène peut avoir de nombreux allèles, 
et un allèle se rapporte toujours à un gène. À l’échelle moléculaire, 
la compréhension des deux termes s’avère finalement plus simple. 
Puisqu’un gène est une séquence en bases de l’ADN, dotée d’une 
fonction, toute séquence modifiée, même sur une seule base, alté-
rant ou non la fonction, doit être considérée comme un allèle. Ainsi, 
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pour un gène donné, le nombre d’allèles est théoriquement élevé, 
mais dans la nature, les allèles n’exerçant plus la fonction corres-
pondante, surtout si elle est vitale, sont en règle générale éliminés 
avec les individus homozygotes qui les portent. Finalement dans une 
population formée de nombreux individus, un gène donné pourra se 
présenter sous la forme de nombreux allèles (cela peut aller jusqu’à 
plusieurs centaines). Mais chez un individu particulier on ne trouvera 
pour un gène donné au mieux que 2 allèles distincts (individu hétéro
zygote) ou même un seul si l’individu est homozygote (les 2 allèles 
sont identiques).

Le modèle 9:3:3:1
Les lignées parentales sont pures (homozygotes) et diffèrent par deux 
gènes contrôlant deux caractères séparés (4 phénotypes parentaux). 
Comme précédemment, on dénombre les individus des générations 
F1 obtenus par croisement des parents et F2 par autofécondation entre 
individus F1.
Des calculs effectués pour chacun des couples de caractères, on peut 
conclure qu’ils sont indépendants puisque l’un et l’autre répondent au 
modèle 3:l. Le rapport 9:3:3:l n’est finalement que le produit aléatoire 
de deux rapports indépendants 3:1 (Tableau 1.2).

Tableau 1.2   Résultats obtenus par Gregor Mendel dans le croisement  
de deux lignées pures de pois différant par deux caractères.

Phénotypes 
parentaux

Phénotype 
de F1

Phénotype 
de F2

Rapport des 
phénotypes 

de F2

Rapport  
des phénotypes 

de F2 pour  
le caractère  

lisse/ridé

Rapport  
des phénotypes 

de F2 pour  
le caractère 
jaune/vert

Graines  
lisses  

et vertes
¥

Graines 
ridées  

et jaunes

100 %  
de graines  

lisses  
et jaunes

315 lisses 
et jaunes 9

(3,18:1)423
133
-------- (2,97:1)416

140
--------

108 lisses  
et vertes 3

101 ridées  
et jaunes 3

32 ridées  
et vertes 1
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Vérification expérimentale des deux modèles  
par le croisement test

Vérification du modèle 3:1

Le croisement de pois à graines jaunes (JJ) et de pois à graines vertes 
(jj) donne (Tableau 1.1) une génération F1 à phénotype dominant, à 
graines jaunes et de génotype hétérozygote (Jj). En croisant un hybride 
F1 (Jj) avec une lignée homozygote récessive à graines vertes (jj) on 
peut prédire (Fig.1.1) qu’il y aura autant de graines jaunes que de 
graines vertes dans la descendance. Le croisement test (ou test-cross) 
prédit donc un rapport de phénotypes égal à 1:1 (voir aussi chapitre 6, 
Fig. 6.3).

(Hétérozygote F1)
Jj

Graines jaunes

Graines jaunes Graines vertes

J j j j 

Jj Jj jj jj 

Gamètes

Génotypes

50 % jaunes 50 % vertes(Rapport 1:1)

jj
Graines vertes

×

(Homozygote récessif)

Figure 1. 1   Croisement d’un pois hétérozygote (hybride F1) avec un pois 
homozygote récessif.

Vérification du modèle 9:3:3:1
Le croisement de pois à graines lisses et vertes avec des pois à graines 
ridées et jaunes (Tableau 1.2) donne une génération F1 où toutes les 
graines sont lisses et jaunes, avec un génotype sous-jacent hybride 
RrJj. En croisant un tel individu F1 double hétérozygote avec une 
lignée double homozygote récessif (Fig. 1.2) on peut prédire qu’il y 
aura équiprobabilité de rencontrer les 4 phénotypes (graines jaunes 
et ridées, vertes et ridées, lisses et jaunes et lisses et vertes) dans la 
descendance, soit un rapport 1:1:1:1.
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(F1 double hétérozygote)
Rr Jj

Graines lisses et jaunes

Graines 
lisses et 
jaunes

Graines 
lisses et 
vertes

Graines 
ridées et 
jaunes

Graines 
ridées et 

vertes

RjRJ rjrJ

Rr jj rr Jj rr jjRr Jj

100 % rjGamètes

Descendance

(Rapport 1:1:1:1)

(double homozygote récessif)
rr jj

Graines ridées et vertes

×

25 % 25 % 25 % 25 %

Figure 1.2   Croisement d’un pois, double hétérozygote (hybride F1), avec un 
pois double homozygote récessif.

Le test de croisement s’opère donc entre l’hétérozygote de la géné-
ration F1 et un homozygote récessif. Il permet à l’expérimentateur 
d’analyser le génotype sous-jacent à un phénotype dominant puisque 
le parent homozygote récessif n’apporte que les allèles récessifs à 
sa descendance. Il peut être appliqué d’une manière générale à la 
détermination du génotype d’un individu.

Méthode de calcul des rapports génétiques  
dans les hybrides
Elle est basée sur le produit des rapports et s’applique aux phénotypes 
comme aux génotypes.

Diagramme pour le double hybride
Lorsqu’on écrit (R-) ou (J-) cela signifie (Fig. 1.3) que l’allèle dominant 
(R ou J) qui impose le phénotype peut être indifféremment apparié 
avec un autre allèle dominant (RR ou JJ) ou avec un allèle récessif  
(Rr ou Jj) sans modification du phénotype.
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(R-)

(R-

(rr)

(rr

(J -)

J-)

(jj)

(rr jj)jj)

Composition de F2

Descendance

Rapport :

3 : 1

9 3 3 1

3 : 1

(R- J-)

Figure 1.3   Produits des rapports génétiques pour un double hybride.

Généralisation : exemple d’un diagramme pour un triple hybride
On admet comme précédemment qu’il y a ségrégation indépendante  
des trois gènes correspondants aux trois couples de caractères avec  
dominance d’un des deux allèles. À la génération F2, on a la descendance 
correspondant au croisement (AaBbCc ¥ AaBbCc). Le diagramme 
s’écrit (Fig. 1.4) :

(A-) (aa)

3   :   1

(B-) (bb)

3   :   1

(B-) (bb)

3   :   1

(C-) (cc)

3   :   1

(C-) (cc)

3   :   1

(C-) (cc)

3   :   1

(C- (cc)

3   :   1

phénotype 1 :   (A- B- C-)  correspondant à 8 génotypes     
phénotype 2 :   (A- B- cc)   correspondant à 4 génotypes       
phénotype 3 :   (A- bb  C-)        correspondant à 4 génotypes
phénotype 4 :  (aa B- C-)    correspondant à 4 génotypes
phénotype 5 : (A- bb cc)      correspondant à 2 génotypes
phénotype 6 :  (aa B- cc)      correspondant à 2 génotypes
phénotype 7 : (aa bb C-)       correspondant à 2 génotypes
phénotype 8 :  (aa bb cc)      correspondant à 1 génotype

Figure 1.4   Généralisation du calcul des rapports génétiques dans les hybrides. 
Exemple d’un triple hybride.
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On obtient, en effectuant les produits successifs (suivre les flèches 
de haut en bas), le modèle 27:9:9:9:3:3:3:1 qui n’est qu’une variante 
combinée du modèle 3:1, avec 8 phénotypes et 27 génotypes (Fig. 1.4).

Avec l’accroissement de gènes appariés participant aux croisements 
hybrides, tout en maintenant le principe de ségrégation indépendante, 
le nombre de phénotypes et de génotypes devient rapidement très 
élevé (Tableau 1.3).

Tableau 1.3   Nombre de phénotypes et de génotypes en fonction  
du nombre de gènes apparentés dans les croisements hybrides

Nombre de gènes 
appariés Nombre de phénotypes Nombre de génotypes

1 2 3

2 4 9

3 8 27

4 16 81

– – –

n 2n 3n

1.2 	 LE MODÈLE 3:1 CHEZ L’HOMME
De nombreux caractères phénotypiques déterminés par des paires 
d’allèles chez l’Homme sont transmis suivant les mêmes principes que 
ceux qui ont été découverts par Mendel chez le pois. Mais l’analyse 
génétique chez l’homme doit évidemment respecter les droits de la 
personne humaine ce qui exclut toute expérimentation, c’est pourquoi 
le généticien examine les populations humaines naturelles afin d’y 
rechercher les caractères phénotypiques susceptibles d’être analysés à 
travers plusieurs générations. Les plus remarquables sont les anoma-
lies récessives qui apparaissent dans la descendance de personnes ne 
présentant pas elles-mêmes le phénotype anormal. Une fois l’anomalie 
identifiée, sa transmission est reconstituée dans l’arbre généalogique 
de la famille où elle est apparue en remontant le plus loin possible 
dans le temps. Un exemple bien connu est fourni par une maladie 
humaine bien étudiée et maîtrisée : la phénylcétonurie.

La phénylcétonurie
La phénylalanine hydroxylase, première enzyme de la voie catabo-
lique conduisant de la phénylalanine au fumarate et à l’acétoacétate, 
catalyse l’hydroxylation de la phénylalanine en tyrosine (Fig. 1.5). Un 
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