Théme I : La Terre, la vie et ’organisation du vivant — Partie A : génétique et évolution
Chapitre I-A-3 : L’inéluctable évolution des génomes au sein des populations

Qu'est-ce que la génétique des populations ?

Définition : Etude de la distribution et des changements de la fréquence des versions d'un gene (alléles) dans
les populations d'étres vivants, sous l'influence des pressions évolutives (sélection naturelle, dérive
génétique, mutations, et migration) et du régime de reproduction (accouplement aléatoire ou non).

Objectifs : Décrire les génotypes, estimer leur fréquence et celle des alléles, déterminer leur distribution au
sein des individus, des populations, et entre les populations (descriptif).

Comprendre et prédire 'évolution des fréquences des alléles dans les populations sous l'effet des forces
évolutives (explicatif)

I- Un modéle de population « idéalisée » : le modéle de Hardy-Weinberg

L'équilibre de Hardy-Weinberg, encore appelé équilibre panmictique, a ét€¢ mis en évidence au début du
XXeéme siecle par plusieurs chercheurs, en particulier Hardy qui était mathématicien et Weinberg, médecin.
L'équilibre de Hardy-Weinberg reste le modéle théorique central de la génétique des populations.

La notion d'équilibre dans le modele de Hardy-Weinberg est assujettie a différentes hypothéses.

- Précisez lesquelles (p86 du livre bordas)

La loi de Hardy-Weinberg permet, sous certaines conditions, le calcul des fréquences génotypiques a partir
des fréquences alléliques.
Ainsi : Soient, Al et A2 deux alléles d'un méme gene, a la génération n
- p est la fréquence de l'alléle A1:0<p<1
- q est la fréquence de 'alléle A2 : 0 <q <1 avec p+q=1 avec une répartition identique des fréquences
alléliques chez hommes et femmes, soit :
- hommes (p, q), femmes (p, q)
- si ils procréent : (p+q)* =p*+2pq + ¢* =1 — génération n+1
ou :  p’=fréquence du génotype A1/Al «— Homozygote
2pg= fréquence du génotype A1/A2 <« Hétérozygote
q* = fréquence du génotype A2/A2 <« Homozygote

Spermatozoides
Al (p) A2 (q)
Ovules Al (p) Al/AT (p?) A1/A2 (pq)
A2 (q) Al1/A2 (pq) A2/A2 (q%)

Résultat de ’union au hasard des gamétes dans la population

- On recherche les fréquences des deux all¢les a la génération n+1. On rappelle que p+q=1.On a :

f(Al)= p’+1/2x(2pq) = p*+ pq=p(q+p) = p

f(A2) = q*+ 1/2x(2pq) = ¢’ + pq=q(q+p) =q

On constate donc que les fréquences respectives des deux alléles ne changent pas d’une génération a 1’autre.
— Fréquences alléliques sont constantes au fil des générations : absence d'évolution et maintien du
polymorphisme.

Si les hypothéses précédentes sont respectées, on peut donc prédire exactement les fréquences génotypiques
a partir des fréquences alléliques de la population.

Activité 1 : Etude des all¢les A, B et O du géne groupe sanguin.
Objectif : Identifier le nombre de « porteurs » des alleles A et O parmi des individus de groupe sanguin [A]

et le nombre de « porteurs » des alleles B et O parmi des individus de groupe sanguin [B].

1) Questions préliminaires

Nous considérons 100 cellules reproductrices dont 45 sont porteurs de I’alléle A, 13 sont porteurs de 1’all¢le
B et 42 sont porteurs de 1’alléle O, sur le chromosome n°9. - Calculer les fréquences des cellules
reproductrices, « porteurs respectifs » des alléles A, B et O.



Ces cellules reproductrices vont s’unir au hasard, il n’y a ni mutation, ni sélection, selon le modéle de
messieurs Hardy et Weinberg.

- Compléter le tableau ci-contre en calculant la fréquence de chaque union possible :

- AT’aide du tableau, calculer la fréquence de chaque couple d’all¢les possible :

fréquences ...................................................................... - Comparer

la fréquence

du couple d’alléles AO a celle du couple d’all¢les AA._
- Comparer la fréquence du couple d’alléles BO a celle du couple d’alléles BB.
- Calculer la fréquence de chaque groupe sanguin :

2) Cas général
Nous considérons les fréquences alléliques théoriques suivantes :
p pour I’allele A, q pour I’alléle B et r pour I’alléle O avec p+q+r =1.

Le mod¢le mathématiques établi par Messieurs Hardy et Weinberg suppose que les couples se forment au
hasard et qu”’il n’y a ni mutation, ni sélection d’alléles.
- Ces hypothéses permettent de compléter le tableau théorique suivant

A fréquence p B fréquence g O fréquencer
A fréquence p AA ... AB .............. AO .............
B fréquence g BA ............. BB .............. BO.............
O fréquence r OA ... OB.............. 00.............

On arelevé les effectifs de chaque groupe sanguin dans un échantillon aléatoire de 1000 individus.
- Compléter le tableau suivant a 1’aide du tableau précédent :

Groupe Paires Fréquences Effectifs
sanguin d’alléles observés
[A] AA et AO 460
[B] BB et BO 140
[AB] AB 50
[O] 00 350
Total P 1000

On note f{A] + fJO] la somme des fréquence des groupes sanguins [A] et [O] et
f[B] + f{O] la somme des fréquence des groupes sanguins [B] et [O].
- Compléter, puis factoriser : f{A] + O] = =

Sachant que p + q + r = 1, exprimer fA] + f{O] en fonction de q.

De méme, compléter, puis factoriser : f[B] + {{O] = =

Sachant que p + q + r =1, exprimer {[B] + f{O] en fonction de p

En déduire les valeurs numériques de p et g, afin de compléter le tableau suivant des effectifs théoriques:

Groupe sanguin Paires d'alléles Effectifs Effectifs observés
[A] AA
} 460
AO
[B] BE
} 140
BO
[AB] AB 50
[O] oo 350




- Quel écart maximum pouvez vous observer entre les effectifs observés et ceux obtenus pour chaque groupe
sanguin, par type d’alléles, par la loi de Hardy Weinberg ?

- Quel est le pourcentage de porteurs du couple d’alleles AO
dans le groupe sanguin [A] ?

- Quel est le pourcentage de porteurs BO dans le groupe
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Activité 2 : Pour tester une cause possible d’écart entre le modéle théorique de Hardy-Weinberg et la
réalité des fréquence observées

La répartition des groupes A, B et O chez les indiens d’Amérique révéle une fréquence extrémement élevée
de I’allele O. Comment expliquez vous la rareté des groupes A et B sur le continent américain ?

Les scientifiques supposent qu’un groupe d’Homo Sapiens, a franchi le détroit de Béring il y a 15000 ans.

II- Facteurs explicatifs de la différenciation génétique des populations
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I11- Applications
Exercice 1 :

Dans une population de grande taille, o0 certaines conditions sont

respectées, les fréquences alléliques restent constantes de génération en Pour un géne possédant deux
génération. Les pracessus de reproduction sexuée, méiose et fécondation, alléles, vérifier le modeéle de
ne modifient pas ces proportions. Hardy-Weinherg et rechercher
une hypothése explicative si le
Exemple modéle n'est pas vérifié.
Espéce étudiée Souris
Effectif de la population étudiée 1000
- Enzyme {alcool déshydrogénase)

TR fonctionnelle ounon

Géne responsable Géne ADH Génotype [5/5) | (S/F) | {F/F)

Alleles SetF Effectif 160 500 340

Aide a la résolution

- Calculez les fréequences alléliques p et q des deux alleles a partir des effectifs observés

- Utilisez la loi de H-W pour calculer des effectifs théoriques des différents génotypes pour une population
de méme effectif

- Comparez les effectifs théoriques avec les effectifs observés

- Recherchez une hypothese explicative si le modele n’est pas respecté



Exercice 2 :

Une étude a été menée sur deux populations, I'une vivant en Afrique équatoriale, I'autre vivant
aux Etats Unis, pour estimer la prévalence de l'alléle HbS, responsable de la drépanocytose.
12387 individus ont ainsi pu connaitre leur génotype. Les résultats sont présentés dans le
tableau suivant :

Génotypes Effectifs Génotypes Effectifs
observés observés
(HbA//HbA) | 9365 (HbA/HbA) | 11272
(Hbs//Hba) | 2993 (Hbs/Hba) | 1109
(Hbs//HbS) | 29 (HbS//HbS) | &

Document 1: la drépanocytose, un exemple de dominance incompléte chez I’étre humain

Dans la dominance incompléte, aucun des alléles d’une paire n’est dominant par rapport a 1’autre.
L’hétérozygote posseéde un phénotype intermédiaire entre I’homozygote dominant et I’homozygote récessif.
La transmission de la drépanocytose est un exemple de dominance incompléte chez I’humain. Les personnes
qui possedent le génotype (HbA//HbA) produisent 100 % d’hémoglobine normale, tandis que celles qui
possedent le génotype (HbS//HbS) produisent 100 % d’hémoglobine falciforme responsable de graves
anémies. Bien qu’ils soient normalement en bonne santé, les individus hétérozygotes (HbA//HbS) produisent
40 a 45% d’hémoglobine falciforme : on dit qu’ils ont le « trait drépanocytaire » qui peut d’ailleurs poser
probléme dans certains cas : au cours d’exercices intenses ou prolongés, en altitude, voire en cas d’asthme.

Document 2 : un lien entre le paludisme et la drépanocytose
Le paludisme, responsable de centaines de milliers de décés
chaque année, essentiellement des enfants et plus
particuliérement en Afrique, est une des plus fortes causes

de mortalité provoquée par un agent infectieux, le parasite
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Papparition de ’agriculture. - R

« Nous montrons que la fameuse mutation BS conférant une

résistance au paludisme aurait pu étre amenée par les populations agricultrices venues au contact de ces
populations de chasseurs cueilleurs lors de la grande migration Bantoue, quand les agriculteurs ont traversé
la forét équatoriale, pour ensuite suivre des routes migratoires vers 1’est et le sud de 1’ Afrique sub-
Saharienne » commente Guillaume Laval, premier auteur de 1’étude.

Consigne : Mettre en ceuvre une stratégie pour vérifier si les fréquences génotypiques réelles
correspondent aux fréquence génotypiques théoriques attendue en appliquant la loi de H-W.
Discuter des résultats.



Exercice 3 : Etude d’un parasite de la vigne

Le phylloxéra (Daktulosphaira vitifoliae) est un puceron parasite de la vigne, originaire de I'Est des
Etats-Unis et introduit accidentellement au XIXéme siécle en Europe. Il se reproduit par reproduction

sexuée ou asexuée.

La structure génétique d'une population européenne de phylloxéra a été étudiée en utilisant un locus
microsatellite présentant deux alléles : A1 et A2. Les résultats sont présentés dans le tableau ci-
dessous :

génotype (A1/A1) (A1/A2) (AZ2/A2)
nombre d'individus 246 138 109
observés
nombre d'individus
attendus
(hypothese =
équilibre Hardy-
Weinberg)

Compléter le tableau.
Cette population vérifie-t-elle I'équilibre de Hardy-Weinberg ? Interpréter.

Compétences particuliérement évaluées
— Mobiliser des connaissances scientifiques pertinentes
— Traiter numériquement des données
— Interpréter des résultats

IV- Un nouveau regard sur la définition d’espéce :
Activité 4 : cahier 3




