020C LATTINC-NINL dI¥IS-SIYOH ODIHAVIODOHD TVNOILVN

JLIAIAIH. T HA SHIFLSAW ST

» DECOUVREZ

LES SECRETS DE LADN

> RETROUVEZ _

VYOS ANCETRES GRACE

A LA SCIENCE

= COMPRENEZ_ | =
L'IMPACT DES GENES E =
SUR LA SANTE O ; —




- '-

=

NATI O NAL DISPONIBLE AVEC
. GEOGRAPHIC CANAL+

CANAL 115




LE SAVIEZ-VOUS?
Environ 8 % de 'ADN
humain est hérité

de virus anciens ayant
infecté nos ancétres.

MEDITATION SUR LA VIE

hacun de nous est héritier d'une longue lignée faite

de générations qu'il ne connait pas, et chacun a

été déterminé par des liens de sang inextricables
qu’il n‘avait pas choisis. » Cette réflexion de l'académicien
Francois Cheng est extraite de son livre Cing méditations
sur la mort autrement dit sur la vie. L'héritage est, de
maniéere tangible, ce qui nous fagconne : héritage patrimo-
nial, héritage culturel, héritage génétique...

Aufil dutemps, nos ancétres prehistoriques ont appliqué
leur connaissance rudimentaire de I'hérédité par tatonne-
ments : en cultivant les plantes qui donnaient les plus gros
fruits ou en sélectionnant le bétail qui produisait le plus de
lait. lls ont ainsi été les pionniers de ce que I'on nommera plus
tard la génétique. llaura fallu des siecles aux scientifiques pour
comprendre les bases de cette science. Encultivant et en croi-
sant des petits pois dans le jardin d'un monastére, le moine
Gregor Mendel fut le premier, des 1866 - dans une indiffe-
rence générale -, a énoncer les lois fondamentales de I'héré-
dité. On le considere aujourd’hui comme le péere de la
genetique. Au coursdu XX¢siecle, des chercheurs ontaccom-
pli des pas de géants dans I'étude de l'infiniment petit. Et en
particulier les Britanniques Francis Crick et James Watson, qui

ont découvert, en 1953, la structure en double hélice de 'ADN.
Un demi-siecle plus tard, les scientifiques ont fini de cartogra-
phier le génome humain qui comprend environ 20 000 génes.

Science, la génétique est aussi un voyage. Et l'occasion
d’'une exploration ludique, comme vous le découvrirez dans
ce numeéro consacré aux mystéres de I'hérédité. Ainsi, saviez-
vous que les humains possedent au moins 20 % d’ADN de
Néandertalien, qu'ils partagent 21% de leurs genes avec les
nématodes (une espéce de vers ronds) ou encore qu'ils ont
60 % de leur ADN en commun avec les bananes ? Les tests
génétiques mis au point par les scientifiques sont un fabu-
leux outil pour en savoir toujours plus sur nous-mémes, mais
ily adesbarrieres a cette quéte - notamment juridiques. De
nombreux généalogistes les voient pourtant comme un
atout pour percer les secrets qui nous constituent et, pour
paraphraser Francois Cheng, déterminer les liens de sang
inextricables que nous n'avons pas choisis. Une derniére réve-
lation a ce propos : chaque personne vivante descend de
10000 ancétresayant vecuilya175000 ans. C'est pourquoi
nous partageons 99,5 % de notre ADN les uns avec les autres.

Nous vous laissons méditer sur la vie et vous souhaitons
une lecture enrichissante.

Gabriel JOSEPH-DEZAIZE, rédacteur en chef

LES MYSTERES DE L'HEREDITE 3
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LE SAVIEZ-VOUS ?

L'ADN du foetus circule
dans le sang de la mere
qui le porte.




LE SAVIEZ-VOUS ?
Une chaine de ’'ADN
humain deroulé mesure
environ 2 m.
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INTRODUCTION

QUI SOMMES-NOUS
REELLEMENT?

Regardez dans le miroir. Que voyez-vous ? Une personne aux yeux bleus ou marron ? Petite ou grande ?
Un homme ou une femme ? Un visage parsemé de taches de rousseur ou bien un crane chauve ?

Questions faciles. Réponsesfaciles. Apréstout, cette personne dans le miroir, c'est vous. Vous vous connais-
sez mieux que quiconque. Mais est-ce réellement le cas ? Nous, les étres humains, aimons penser que nous
sommes des étres uniques et, a bien des égards, nous le sommes. Pourtant, méme s'il existe des différencesau
sein de notre espéce, nous sommes a peu prés tous les mémes.

Comment est-ce possible ? Prenez une minute pour trouver le vieil album photo familial. Regardez les clichés
de vos parents et ceux de leurs parents, vos grands-parents. Pourquoi ressemblez-vous un peu, mais pas trait
pour trait, a votre mére et a votre pére ? Pourquoi votre sceur semble-t-elle avoir le méme nez que votre grand-
mere, alors que le votre est bien plus fin 2 Comment se fait-il que votre frere soit chauve comme un genou
(exactement comme votre grand-pére) mais que vous ayez une chevelure luxuriante ? Vous souvenez-vous de

votre oncle Maurice ? |l pouvait remuer les oreilles mais vous, vous n'y arrivez pas. Pourquoi ?

LES MYSTERES DE L'HEREDITE 11



P Ces questions ont peut-étre l'air
un peu bizarres mais elles ont
des réponses sérieuses. Elles sont
toutes liées a la génétique, la science
de I'hérédité. La génétique nous
aide a comprendre la programmation
biologique de tous les organismes
vivants, dont les humains, les
chiens, les arbres, la vigne ou encore
les virus de la grippe. L'hérédité
est I'expression de traits, comme la
couleur des cheveux ou celle des yeux
- et de la capacité aremuer les
oreilles -, et la maniére dont ils sont

transmis d'une génération a une autre.

Premieres hypotheses

Sila science de la génétique telle que
nous la connaissons remonte a 150 ans
environ, cela fait des millénaires que
I'on observe cette hérédité de traits.
Ily alongtemps, les gens ont remarquée
que les parents transmettaient a leur
descendance des caractéristiques qui
leur étaient propres. Non seulement les
enfants humains ressemblaient a leurs
parents mais c’était aussi le cas des

agneaux et du bétail en général. Et la

méme chose se produisait pour les
plants de blé. Nos ancétres se sont
emparé de ce savoir et I'ont utilisé pour
mettre en place une sélection artifi-
cielle des plantes et du bétail.
Pourtant, personne n‘avaitidée du
« pourquoi» derriére I'hérédité.
Pythagore, mathématicien de la Gréce
antique, atenté de répondre a cette
question. Il croyait que la « ressem-
blance » entre humains était principale-
ment due au pere. |l disait qu’a mesure
que la semence du pére parcourait
son corps, celle-ciabsorbait des brins
d’information, qui décidaient de la
couleur des cheveux et de celle
de la peau, entre autres attributs, que
I'enfant finirait par avoir. Au cours d'un
rapport sexuel, déclarait Pythagore,
le pére transmettait toutes ces informa-
tions a lafemme. Tandis que le pére
fournissait les données essentielles, la
mére offrait un lieu ol celles-ci pou-
vaient incuber et fusionner pour donner
un bébé. La théorie de Pythagore
avait méme un nom: le spermatisme.
Des années plus tard, Aristote, un
autre penseur grec et sexiste notoire,

rejetal'idée selon laquelle I'hérédité

Des scientifiques ont isolé le gene

qui permet aux araigneées de fabriquer
de la soie; les decideurs de I'armee
americaine esperent gu'il leur permet-
tra un jour de produire des armures
tres résistantes pour les soldats.

12 NATIONAL GEOGRAPHIC



TRANSMISSION

Chez les humains, le
spermatozoide masculinet
I'ovule féminin portent
chacun 23 chromosomes.
Ces deux ensembles de
chromosomes sont transmis
aladescendance.

n'était due qu‘au pere, bien qu'il
pensait que celui-ci jouait tout de

méme le premier role. Aristote affirma

que les enfants héritaient non seule-
ment des traits d'un pére dominant
mais aussi de ceux d'une mere passive,
sans oublier ceux des grands-parents.
Il remarqua méme, a juste titre, que
certaines caractéristiques physiques
pouvaient sauter une génération.

De plus, selon lui, la théorie pythago-
ricienne ne traitait pas de la facon

dont le sperme paternel « absorbait »
les instructions pour produire
les « parties génitales » de lafille.

Il faudra attendre le début des
années 1860 pour qu'un moine autri-
chiendu nom de Gregor Mendel
comprenne completement l'idée
d’hérédité et prouve que les orga-
nismes héritent d'ensembles spéci-
fiques d’instructions de chaque parent.
La théorie de Mendel a ainsi posé les
fondements de la génétique. »

LES MYSTERES DE L'HEREDITE 13




» Pourtant, ce n'est qu’en 1953 que

Francis Crick et James Watson ont

compris ce qu'était le code de

I’ADN (I'acide désoxyribonucléique),

le matériel dont sont faits les genes,

et qu'ils découvrirent sa structure.

C'est une molécule quialaforme

de deux rubans qui s'enroulent I'un

autour de l'autre, et Crick et Watson ont

prouveé que des paires de « bases » (les

molécules organiques dont la sequence

détermine I'information génétique)

maintiennent les rubans ensemble

alors qu’ils se tordent en spirale.

Les deux hommes ont observeé cette

molécule et en ont conclu qu'elle

détenait les réponses qui permet-

traient de comprendre comment

I'information génétique est copiée.

Etils affirment que cela pourrait mener

un jour ala découverte de sources

de guérison de maladies humaines.
Cinquante ans plus tard, les scienti-

fiques ont cartographié compléetement

le génome humain (’'ADN dans son

14 NATIONAL GEOGRAPHIC

ensemble, donc tous ses genes).

A partir de 13, il a été possible de lire,
avec une clarte stupéfiante, les plans du
vivant élaborés par la nature (c’est-a-dire
la séquence des bases de '/ADN dans les
cellules). Ce qui détermine ce que nous
sommes et ce que nous ne sommes pas.
Les génes régulent lafacon dont notre
corps est assemblé, dont nos cellules
fonctionnent, et ils décident de

notre vulnérabilité a certaine maladies

et a diverses autres circonstances.

D’infimes variations

Cette découverte révolutionnaire a
ouvert des perspectives nouvelles et
enthousiasmantes sur ce que nous
sommes en tant qu'espéece et en tant
qgu’individus. Si les humains se pré-
sentent sous des formes, des tailles, des
couleurs et des personnalités différentes,
nous sommes pourtant tous génétique-
ment similaires. A vrai dire, deux

personnes choisies au hasard partagent

RECHERCHE SUR LE CANCER
Des avancées dans le séquen-
cagede 'ADN decellules
cancéreuses particuliéeres per-
mettent le développement
detraitements extrémement
ciblés et prometteurs.



DES RESULTATS ETONNANTS
Les tests génétiques peuvent
nous en apprendre beaucoup
sur nous-mémes comme
lanature de nos ancétres et
les maladies auxquelles nous
sommes prédisposés.

Plus de 800 genes

interviennent dans la
division cellulaire.

plus de 99 % de leurs génomes. Pourtant,
la partie infime des génomes qui

nous rend différents est cruciale. Ces
variations génétiques affectent notre
taille, expliquent pourquoi certains
sont plus sensibles aux coups de soleil,
pourquoi d'autres ont les yeux bleus
ou les yeux verts... Par ailleurs, ces
variations influent sur notre suscepti-
bilité aux maladies et sur nos réponses
a certains médicaments.

La génétique impacte nos vies
quotidiennement. Jetez simplement
un ceil a un journal ou a un fil d'actuali-
tés sur Internet. Un article publié
récemment expliquait comment un
épisode de peste du Moyen Age avait
déterminé la structure génétique des
Européens d'aujourd’hui, tandis qu'un
autre s'emerveillait de la fagon dont la

génétique pourrait mener a de

nouveaux traitements contre I'épi-
lepsie. Mais ce n'est pas tout. Loinde

la. Aujourd’hui, les scientifiques sont
capables de séquencer (c'est-a-dire
déterminer l'ordre des bases d’ADN) et
d’interpréter nos schémas génétiques,
les médecins peuvent détecter
certaines maladies en prélevant de
simples échantillons sanguins. La
génétique nous offre aussi de nouvelles
facons de nous défendre contre des
affections particulieres en ciblant les
genes qui en sont responsables. Elle a
aussi ouvert de nouvelles portes en ce
qui concerne la recherche de criminels
et 'identification de victimes de crimes.

De plus, nous pouvons désormais
avoir accés a un profil génétique qui
compare des séquences génomiques
entre étres humains, morts ou vivants,
et nous donne une idée d'ol viennent
nos ancétres. La génétique aide
également les agriculteurs afin
d’améliorer le rendement de leurs
cultures ou de rendre certaines plantes
résistantes a certains nuisibles comme
les insectes ou les champignons.

On pourrait penser qu'essayer de
comprendre la génétique et sonimpact
sur la sociéteé est une tache réservée aux
scientifiques, mais ce n'est pas le cas. La
génétique nous affecte tous. Imaginez
un instant le jour ou vous n‘aurez plus
a vous soucier du cancer parce qu’un
chercheur aura modifié votre ADN pour
vous immuniser contre la maladie. Que
diriez-vous si un médecin vous annoncait
qu'il pouvait modifier génétiquement
votre futur enfant pour le rendre plus
grand, plus intelligent ou plus fort ?
Sivous avez I'impression de vivre dans
le meilleur des mondes, c'est le cas.
Parce que c'est dans nos génes!

LES MYSTERES DE L'HEREDITE 15



experience

Les probanilites
de I'heredite:
echiguier de Punnett

Vous étes sur le point de devenir parent. Vous aimeriez connaitre la
couleur des cheveux ou des yeux de votre enfant. Lune des fagons

les plus simples de calculer la probabilité mathématique que votre
enfant hérite d'une caractere particulier est de remplir un échiquier

de Punnett. C'est un moyen efficace de découvrir tous les génotypes
potentiels (la composition génétique d'un individu) pouvant s'exprimer
dans un enfant en fonction du génotype de ses parents.

Voyons de quelle couleur d’yeux un enfant pourrait hériter.

16 NATIONAL GEOGRAPHIC



LE SAVIEZ-VOUS ?

Une personne chez laguelle survient
une duplication chromosomique
possede trois copies d'un chromo-

some donné au lieu de deux.

Etape 1
Dessinez un tableau de deux colonnes par deux rangeées.

Etape 2

Mettons que Maman ait un gene marron dominant

sur ses deux chromosomes (MM). Les yeux marron

sont toujours dominants. Papa a deux alléles différents:
il a un géne marron dominant (M) et un géne bleu
récessif (b). Les yeux bleus sont toujours récessifs.
Puisque Maman peut transmettre I'un des deux

genes marron dominants a son enfant, inscrivez le
génotype au-dessus des carrés, un pour chaque allele
(version d'un gene donné).

Etape 3
Inscrivez les génotypes des spermatozoides de
Papa a gauche des carrés.

Etape 4

Nous voulons connaitre les différentes combinaisons
de génotypes dont I'enfant pourrait hériter. Examinez
I'echiquier de Punnett et remplissez-le. Nous avons
rempli le premier carré pour vous aider.

Etape 5

Une fois le reste des carrés remplis, vous pouvez
calculer la probabilité d'avoir un enfant aux yeux
marron ou aux yeux bleus.

Quelle est la probabilité d'avoir
un enfant aux yeux bleus?

Quelle est celle d’avoir un enfant
aux yeux marron?

MAINTENANT, TOURNEZ LA PAGE
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Que sest-i
0ASSE

Comme aucune combinaison dans l'échi-
quier de Punnett ne forme de génotype
récessif (bb) qui donnerait un enfant
aux yeux bleus, la probabilité d'avoir un M M
fils ou une fille aux yeux bleus est de 0 %.
Les couleurs d'yeux foncées comme

le marron I'emportent sur les couleurs
plus claires et récessives comme le bleu. M MM MM
Puisque l'allele marron de Maman est

dominant, on s'apercoit vite en regardant

le carre qu’il y a 100 % de chances

que lI'enfant ait les yeux marron, méme
sile péere a un allele récessif pour les b Mb Mb
yeux bleus. En cas de présence d'alleles
dominants et récessifs, les dominants

I'emportent toujours.

La quantité de protéines
produite par un allele
détermine la récessivite ou
la dominance d’'un gene.

18 NATIONAL GEOGRAPHIC






LE SAVIEZ-VOUS ?
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CHAPITRE 1

TOUT SUR
NOS GENES

A une certaine période, dans notre lointain passé, lorsque le cerveau a été assez évolué pour que I'étre humain
puisse émettre des jugements, nos ancétres se sont sirement posé des questions sur les mécanismes de
I'hérédité. Il est, par exemple, inconcevable qu'ils n‘aient pas remarqué que leurs enfants étaient physique-
ment différents des autres enfants. On pourrait aussi imaginer que les premiers humains ont été capables de
distinguer I'hostile de I'amical, le fort du faible ou encore le malin de I'imbécile, tout comme nous.

Au fil du temps, nos ancétres préhistoriques ont appliqué leur connaissance rudimentaire de I'hérédité par
tatonnements, en cultivant les plantes quidonnaient les plus gros fruits ou en sélectionnant le bétail qui produisait
le plus de lait. Ces hommes et ces femmes étaient les pionniers de ce qui sera appelé plus tard la « génétique ».
Danssaforme la plus élémentaire, cette science est I'étude de la maniére dont les parents, peu importe I'espéce,
transmettent des traits héréditaires a leur descendance. Il a fallu des siécles aux scientifiques pour comprendre

les principes de base de I'hérédité. Aujourd’hui, ses implications nous échappent encore en partie.

LES MYSTERES DE L'HEREDITE 21



experience

Modeliser une
double helice

Dans 'ADN d’une personne se trouve l'information génétique qui détermine,
entre autres, si elle est petite, grande, maigre ou blonde. Les génes déter-
minent aussi la prédisposition d'un individu a certains types de maladies
ou sa capacité a courir le 100 m comme un lieévre. LADN est composé de
quatre bases nucléiques : 'adénine (A), la guanine (G), la thymine (T) et la
cytosine (C). Ces petites biomolécules s'apparient de maniére spécifique.
L'adénine (A) va toujours avec la thymine (T) tandis que la guanine (G)
s'accroche toujours avec la cytosine (C).

Ce dont vous avez besoin

m Deux longs morceaux de réglisse (peu importe la couleur)
m Des bonbons mous, gélifiés, de quatre couleurs différentes
m Une boite de cure-dents (utilisez-en autant que vous voudrez)

Marche a suivre

Etape 1
Séparez les bonbons gélifiés en quatre couleurs. Chaque couleur
représente l'une des bases nucléiques: A, G, Tou C.

Ftape 2

Faites des paires avec les bonbons de maniere qu’une couleur aille
avec une autre. Un bonbon rouge va, par exemple, toujours aller avec
un jaune, et un bonbon vert avec un bleu.

Etape 3
Prenez les cure-dents et formez les paires de bonbons (deux bonbons
par cure-dents, donc).

Ftape 4

Attachez les bonbons et les cure-dents aux deux rubans de réglisse.
Faites cela jusqu'a obtenir quelque chose qui ressemble a une échelle.
Prenez votre échelle et tordez-la sur elle-méme.

MAINTENANT, TOURNEZ LA PAGE
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LE SAVIEZ-VOUS ? _
On bases nucleique

(
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Que sest-i
0ASSE

Vous venez de créer un modele de molécule d’ADN. Les paires de bonbons
colorés représentent les paires de bases qui portent I'information génétique.
Des millions de combinaisons peuvent étre réalisées méme si chaque base

ne peut étre associée qu'a une seule autre. L'ordre des bases (par exemple ATCG)
dans la séquence d’ADN est le code génétique (les genes). Laréglisse est la
colonne vertébrale de sucres et de phosphates de 'ADN.

e

ST
1

XYERNINE GO0 VVABOSSATION MAT
. E NSRD WAL,

ADN A CROQUER
Unelecon ludique sur

la structure de I’ADN pour
ces collégiens.
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LE SAVIEZ-VOUS ?

Environ1% de 'ADN

total est porteur d'in-
formations visant a synthéti-
ser des protéines; le reste est
appelé ADN non codant.

lly aenviron @
20000 genes
dansle génome
humain.

La divergence
geénétique entre
'’ADN chimpanze
et humain est
die a 40 millions
de mutations
dansles paires de
bases qui consti-
tuent l'information
génétique.

Parfois, un chromo-

some a une partie

en plus ou en moins.
Cecipeut étreal'origine d'une
diversité de désordres.

Les humains ont
7% degenesen
commun avec la bac-

térie intestinale E. coli.

Parfois, une faute se produit
lors de ladivision cellulaire.
En résulte une erreur dans
le nombre de chromosomes
qu’une personne possede.

Les humainsont
46 chromosomes alors

que les chiens
enont /8.
Un gene peut se dupliquer,
et sa copie peut changer
de fonction. C'est |a
principale source de
nouveaute genetique.
Beaucoup de personnes
intellectuellement

déficientes souffrent d'une
anomalie chromosomique.

Le corps humain comporte

environ 200 types de cellules
quiremplissent des fonctions
diverses et variees. Chaque cellule
trouvessafeuille de route sur ’'ADN.

LES MYSTERES DE L'HEREDITE 25



LES PETITS POIS

DE GREGOR MENDEL

omme corpulent au front

dégarni et affublé de lunettes,

Johann Mendel (il se fera plus
tard appeler Gregor) n'était pas un
moine catholique comme les autres.
Né en 1822 dans une famille de paysans
de Silésie, région appartenant alors a
I'Empire austro-hongrois, Mendel était
plus intéressé par la science que par la
religion. Le curé duvillage persuada ses
parents de l'envoyer étudier alors qu'il
n‘avait que 11ans. A l'université, Mendel
suivit des cours de mathématiques,
de physique et de philosophie. A court
d'argent, il n'eut d'autre choix que de
suspendre ses eétudes, et vit ses réves
de sciences séloigner.

C'est alors que I'intervention divine
s'en méla. L'un des professeurs de
Mendel le convainquit d’entrer a
I'abbaye Saint-Thomas, dans la ville de
Briinn (aujourd’hui Brno), capitale de la
Moravie, pour y poursuivre ses études.
L'abbaye et lui étaient, comme on dit,

faits I'un pour l'autre. L'établissement
était particulierement réputé pour son
enseignement scientifique. De plus,
son responsable, Cyril Franz Napp, était
un curieux maladif, et il portait un vif
intérét a lamaniére dont I'hérédité
influence le bétail et les cultures. Vers
1854, Napp encouragea Mendel a »
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sen div Bingelwerthe nothwendig Schwankongen  waterliogen, und es
sind selbst extrome Fille méglich, win sic friher bei den Versuchen
fiber die Gestalt der Samen und die Firbung des Albumens angefiibrt
wurden, Die wabren Verbiltnisszahlen kdénnen nur dureh das Mittel
gegeben werden, welchos aos der Summe mdglichst vieler Einzelwerthe
grzogen wird; je grisser ihre Anzahl, desto genaver wind das bles
Zulillige eliminiet.

Die Entwicklungsreibe fiir Hybriden, in denen zweierlei dif-
ferirende Morkmale verbundem sind, enthill usler 16 ludividuen
9 vorseliedene Formon, niwlich: AR | Ab -~ oB - ab |- 2 ABb -}
2aBb -} 2 Aol |- 2 Aob <}~ 4 AuBb. Zwischen den verschiedenen Merk-
malon dor Stammpflanzen A, a und B, b sind 4 constantn Combinatio-
nen miglich, daher erweugt moch die lybride die enlsprechendom 4
Formen von Keim- wnd Pollenzellen: AB, Ab, o, ob, und jeds davon
wind im Durchsehmitte 4mal in Defruchtung trates, da in der Reibe
16 Iundividuen enthalten sind. Daher nehmen an der Befruchiung
Theil die
Pollenzellen: AL |- AB |- AB-|- AB |- Ab | Ab | Ab |- Ab |- o8 |-

oB 4 aB | aB + ab 4 ab | ab - ab.
Reimzollen: AR | AB |- AB+4- AB -~ Ab 4 Ab 4 Ab |- Ab |- aB 4
B - aB - aB |- ab 4 ab | ab |- ab.

Im mittieren Verlanfe der Defruchtung verbimdet sich jede Fol-
lenform gleich oft mit joder Keimzellform, daher jede von dem 4 Pol-
lenzellen AB einmal mit einer von den Keimzellarten AB, Ab, aB, ab.
Gonan ehen so erfolgt die Vereinigung der dbrigen Pollenzellen wvom
den Formen Ab, aff, ob mit allen apderen Keimzellon, Man srhalt
demuicek :

AR AR AB AB Ab Ab Ab Ab alf
wtatatatataztatatsl
all aB aB ab ab ab ab

atatatalatals -

AB | ABb -|- AeB |- AaBb |- ABb 4 Ab -} AuBb 4 Aob -} Aab 4
Aubib | wB-|-aBb |- AaBb | Aob-| aBb -|- ab -| AB | Ab-| aB-|
ab <|~ 2ABb | 20Bb = 2 Aoll - 2 Aab |- 4 AuBb.

In ganz Sholicher Weise erklirt sich die Entwicklungsreihe der
Hybriden, wenn in densclbon dreferlei differirende Merkmale

LE SAVIEZ-VOUS ?

LE MOINE CHERCHEUR

Le moine catholique Gregor
Mendel (adroite) a été

le premier a énoncer

les lois fondamentales
del'hérédité.

UN SUCCES TARDIF

Mendel a publié ses décou-
vertes concernant I'hérédité
en 1866 (a gauche). Mais

ce n'est qu'en 1900 que
I'importance de son travail
aétéreconnue.

Les genes sont fragiles. Une multi-
tude de choses peuvent les affec-
ter, comme la lumiére du soleil et la
facon dont les cellules les copient.
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» mener des expériences sur I'hérédité

des plantes. Mendel décida donc
d'étudier les petits pois qu'il faisait
pousser dans les deux hectares du
jardin du monastere.

Oppose a Darwin

Jusque-I3, scientifiques et philosophes
n‘avaient tenté de comprendre
I'hnérédité qu'en dilettante. Charles
Darwin, naturaliste dont lathéoriede
I'évolution a bouleversé le monde,
inventa un mécanisme hypothétique, la
pangeneése, pour décrire le fonction-
nement de I'hérédité. Darwin postulait
(@ tort, comme cela fut démontré plus
tard) que I'ensemble des cellulesd’un
organisme engendraient de petites
particules appelées « gemmules ».
Al'instar du philosophe grec Pythagore
des siecles avant lui, Darwin affirma que
ces gemmules circulaient a la fois dans
le corps des hommes et dans celui des
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femmes, et étaient transmises a leur
descendance. Mendel n'adhéra pas
a cette théorie, et préféra continuer
atravailler dans le jardin de I'abbaye.

Il avait choisi les petits pois car
ceux-ci possedent certaines caractéris-
tiques facilement identifiables. Cette
plante se présente sous plusieurs
variétés faciles a cultiver. Elles peuvent
étre grandes ou bien petites, mais
jamais entre les deux. Certaines ont
desfleurs violettes, d'autres des fleurs
blanches. Mendel voulait savoir
pourquoi et comment ces caracteéris-
tiques et d'autres traits étaient transmis
de génération en génération.

La plante du petit pois possede a
lafois les organes reproducteurs
masculins et féminins, qui se trouvent
dans la fleur. Fort de ce savoir, Mendel
croisa une plante afleur blanche avec une
plante a fleur violette. Quand les graines
(la descendance des plantes parentales)
furent formées, Mendel les planta.

LES FACTEURS DU PETIT POIS
Mendel a déduitque chaque
plant de petit pois contenait de
minuscules unités d’hérédité
qu'il a appelées « facteurs »,

GG Gg

JAUNE OU VERT ?
L'échiquier de Punnett
(ci-dessus) est une représen-
tation visuelle de I'hérédité
mendélienne. Les scienti-
fiquesfont appel a ce genre
de diagramme pour détermi-
ner la probabilité qu’un des-
cendant hérited'un génotype
particulier. Le G majuscule
dans cet exemple signale

le géne dominant vert

et le g minuscule le géne
récessif jaune.




Les scientifiques ont decouvert

un gene qui joue un role dans le
plaisir éprouve lors de la pratique
d'activites a sensations fortes.

Lorsque les pousses de la premiére blanches ou bien violettes. Pour lui, la

génération apparurent, il vit que les fleurs plante afleurs violettes de la premiére
étaient violettes. Quand, a leur tour, elles génération avait hérité d'un facteur
engendrerent une deuxieme génération, violet d'un des parents et d'un facteur
certaines plantes avaient des fleurs blanc de l'autre. Il suggéra que le
blanches. Mendel se demanda pourquoi. facteur violet était « dominant » par
Chaque plante, en déduisit-il, contenait rapport au facteur blanc. Un seul de ces
de minuscules unités d'hérédité prove- facteurs était nécessaire pour que la

nant des générations précédentes. fleur soit violette, affirma-t-il. Certaines

DOMINANT OU RECESSIF
Pour qu'un géne dominant

s'exprime, il n'a besoin

d'étre présent que surl’un
des chromosomes de la paire.
Pour qu'un géne récessif
s'exprime, il doit étre
présent sur les deux chromo-
somes de la paire.

llappela ces unités des « facteurs ».

Le pere de la géneéetique
Pourtant, Mendel n‘avait aucune idée
de ce qu'étaient ces facteurs nide
I'endroit ou ils résidaient a l'intérieur
des plantes. Il décida que chaque
plante parentale originale portait des
paires de facteursidentiques

quidonneraient plus tard desfleurs

plantes de la seconde génération
avaient des fleurs blanches parce
qu'elles n'héritaient que de facteurs
blancs. Il nomma ces facteurs « réces-
sifs» parce gu'ils étaient masqués dans
la premiere génération. Ces facteurs
étaient également responsables

de la couleur des graines.

Mendel fut le premier a populariser

la notion d’hérédité. Pourtant, ses
contemporains ne luiont prété que
peud'attention et ses découvertes
ont disparu dans d'obscures revues
scientifiques. Quand il est mort,

en 1884, Mendel n'était qu’'une note de
bas de page de lI'histoire de la science.
Toutefois, début 1900, des chercheurs
ont redécouvert son travail. Les

« facteurs » de Mendel ont été renom-
més genes, et le moine a été considéré
comme le « pére de la génétique ».
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A LA LOUPE

|
la fin des années 1800, les

scientifiques ont commencé a

utiliser des microscopes plus
performants pour pénétrer l'architec-
ture des cellules humaines et animales.
Puis, au début du XXe siecle, nombre de
chercheurs ont passé les archives histo-
riques au peigne fin pour comprendre
ce que d'autres avaient conclu de I'héré-
dité. Certains ont étudié le travail de
Gregor Mendel, qui avait cultivé des
petits pois dans le jardin d'un monastere
autrichien cinquante ans auparavant.
Son hypothese selon laquelle les plants
de petits pois possedent certains « fac-
teurs » agissant comme dépositaires de
I'information héréditaire proposait une
vision moins confuse de I'hérédité que
les spéculations émises précédemment.

Les sauterelles de Sutton
et les pois de Mendel
Walter Sutton, qui travaillait a I'Univer-
sité de Columbia, fut I'un des spécia-
listes qui étudia Mendel. Né a Utica,
dans le nord de I'Etat de New York,

et élevé dans une ferme a Russell, au
Kansas, Sutton s'intéressait de pres
aux chromosomes des sauterelles.

Au fur et a mesure de ses expériences,
Sutton vit que les chromosomes des
sauterelles avaient plusieurs points
communs avec les facteurs de Mendel.
La plupart du temps, les chromosomes
allaient par paires, comme les facteurs
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de Mendel. Cependant, les cellules
reproductrices des sauterelles males ne
comportaient pas des paires. Elles
n‘avaient qu’un seul chromosome sexuel,
un X. Cela fit réfléchir Sutton. Mendel
avait déclaré que les cellules sperma-
tiques de la plante de petit pois ne
portaient qu'une seule copie de chacun
des facteurs. Sutton était certain que les
facteurs de Mendel, désormais appelés
«génes », devaient se trouver sur les
chromosomes. Pour rendre les choses
encores plus intéressantes, les chromo-
somes assortis portaient les mémes

genes aux mémes endroits.

Theéorie chromosomique
de I'héredité

Au méme moment, en Europe, le
scientifique allemand Theodor Boveri,
qui étudiait les vers ronds, arrivaa la
méme conclusion. Comme Sutton, il
admit que chaque parent transmettait
ses chromosomes, et en définitive

ses genes, a son enfant. On elt dit

que Mendel s'exprimait depuisla »

-

DE PLUS PRES

Alafin desannées 1800,
grace a des microscopes plus
efficaces (ci-dessus), les
scientifiques ont pu observer
les mécanismes internes

des cellules et mieux

rrrrr

DIVISION CELLULAIRE
Cetteillustration de 1920
(a droite) montre les
phases de la méiosed’un
ver polychéte qui donne
quatre gametes

(les cellules sexuelles).

L'ADN humain

est capable
de repliquer

50 nucleotides
par seconde.






» tombe. La théorie chromosomique
deI'hérédité de Boveri et Sutton était
révolutionnaire. L'idée selon laquelle
I'information génétique d'une per-
sonne était contenue dans une unité
biologique spécifique était désormais
réelle, tangible, ahurissante. Les génes
étaient bien sur les chromosomes,
et d'ailleurs on pouvait observer ces
derniers a l'aide d'un microscope.
Sutton synthétisa sesidées dans
un article dont la publication fit date.
Ony apprit que non seulement
les chromosomes portent le matériel
génétique, maisaussi qu'ils sont
présents par paires dans le noyau de
la plupart des cellules. Il ajouta qu'au
moment ou se forment les sperma-
tozoides chez 'homme et les ovules
chezlafemme, les paires de chromo-
somes se défont pour permettre a
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chaque parent d’en léguer un ensemble
a leur enfant. Les avancées qui ont suivi
ont généré un intérét nouveau pour

la génétique et transformé la biologie
et lasociété. Les scientifiques ont
commencé as'intéresser de plus pres

a latransmission des traits de généra-
tion en génération (ce qu'onappelle

la génétique classique ou mendé-
lienne). Les chercheurs ont aussi
etudié plus sérieusement les cellules
et leschromosomes.

La génétique mendélienne est a
l'origine de diverses disciplines, dont
I'étude d'affections d'origine chromo-
somique comme la mucoviscidose,
la drépanocytose ou la trisomie 21.

Elle sert aussi de canevasa la génétique
moléculaire qui s'intéresse aux rouages,
a lafois physiques et chimiques, qui

se cachent dansles cellules.

2.\

TRAITS DOMINANTS

Bien que I'enfant recoive du
matériel génétique prove-
nant de ses deux parents,
certains génes domineront
l'expression de certains
traits, comme la couleurdes
cheveux oudes yeux.



LES MOTS DE LA GENETIQUE

Définitions de quelques-uns des termes les
plus fréquents pour y voir plus clair :

acides aminés : les molécules qui composent
les protéines.

ADN : acide désoxyribonucléique ; la longue
molécule qui porte l'information génétique.
alléle : une version différente d'un géne

a un endroit donné d’'un chromosome.

alléle récessif : un alléle masqué par la
présence d'un alléle dominant.

autosome : tout chromosome non sexuel.
chromosome X : |'un des deux chromosomes
sexuels qui constituent I'une des 23 paires
de chromosomes humains présents dans
chaque cellule. Les sujets féminins possédent
deux chromosomes X ; le chromosome X
comporte plus de 1000 geénes.
chromosome Y :I'un des deux chromosomes
sexuels qui constituent I'une des 23 paires
de chromosomes humains présents dans
chaque cellule. Les sujets masculins pos-
sedent un chromosome X et un chromosome
Y, qui comporte moins de 80 genes actifs.
chromosomes homologues : paires de
chromosomes similaires mais pas identiques.
facteur héréditaire: I'idée de Gregor
Mendel selon laquelle les facteurs héré-
ditaires (aujourd’hui appelés génes) sont
transmis d’'une génération a la suivante.

flux de génes: la transmission de génes
d'une population a une autre.

gene régulateur : un gene impliqué dans

la régulation de l'activité d'autres géenes.
genes : facteurs héréditaires qui se trouvent
généralement a des endroits précis, ou
locus, d'un chromosome.

génome : |'ensemble des génes d’'un
organisme.

génotype : la composition génétique
(allélique) d'un individu.

hétérozygote : se dit d'un organisme

ayant deux alléles différents pour un

trait particulier.

homozygote : se dit d'un organisme

ayant deux alléles identiques pour un

trait particulier.

hybrides : descendance de deux parents
génétiquement différents.

lignée pure : lignée résultant d’'une
reproduction entre parents génétiquement
similaires pour un ou plusieurs traits précis.
mutation : changement brusque dans un
gene produisant une nouvelle variation.
pangeneése : théorie invalide de Charles
Darwin sur la transmission des caracteres
héréditaires ; elle s'appuyait en partie sur la
théorie de I'hérédité des caracteres acquis,
promue par de nombreux prédécesseurs,
philosophes et scientifiques.

patrimoine génétique : |a totalité des
genes de tous les individus d’'une population
capables de se reproduire.

phénotype : 'ensemble des caractéres
observables d'un organisme individuel
dues a l'interaction de son génotype avec
I'environnement.

protéine : toute molécule organique
complexe composée d'une ou plusieurs
chaines d'acides aminés.

Projet génome humain : projet scientifique
international visant a rechercher la nature
de I'ensemble des génes humains et a

les cartographier.

La neurofibromatose, une

maladie génetique, peut
rendre la peau d'une personne

epaisse et grumeleuse.
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LES MYSTERES DE
LA DOUBLE HELICE

e samedi matin de février 1953,

James D. Watson arriva au

travail bien avant son colléegue,
Francis Crick. Tous deux étaient
scientifiques au Laboratoire Cavendish
de |'université de Cambridge.
Embarqués dans une chasse au trésor
biologique, ils étaient a un cheveu
de comprendre la structure d’'une
molécule alors peu connue appelée
acide désoxyribonucléique.

Une idée lumineuse

Crick et Watson avaient émis I'hypo-
thése que certaines molécules sont plus
importantes que d'autres, mais gu'il
était possible que I'ADN, découvert des
décennies plus tot, regne sur toutes les
autres. llIs avaient tous deux la certitude
que '’ADN stockait les instructions
génétiques transmises d’'une généra-
tiona l'autre. S'ils parvenaient a
comprendre son architecture, le monde
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aurait alors acces aux secrets de la vie. WATSON ET CRICK

James Watson, a gauche,

et Francis Crick, en 1953,
montrent leur modéle d’'une

lls savaient déja que I'ADN était
composé de nucléotides quisont les
composants élémentaires de celui-ci. partie d'une molécule d’ADN.
Chaque nucléotide comporte 'une des
quatre bases nucléiques: I'adénine (A),
la guanine (G), lathymine (T) et la
cytosine (C). Watson et Crick voulaient
savoir comment ils s'imbriquaient.
Ce samedi matin-la, Watson com-
menca a assembler des morceaux de
carton représentant ces nucléotides
enun puzzle en trois dimensions.
A un moment, une idée lumineuse
lui vint, une fulgurance simple et
gracieuse qui continue d'émerveiller:
la molécule d’ADN se composait
de deux chaines reliées par des paires
de bases. Quand il arriva au laboratoire,
Crick écouta I'histoire de Watson et
tomba d'accord avec son idée de paires.
lls en déduisirent que 'ADN était un
modeste ruban tordu sur lui-méme.
Cette découverte leur vaudrait, »

| a trisomie 21 est 'anomalie

chromosomique la plus
frequente ; elle touche
1 naissance sur 800.
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LE SAVIEZ-VOUS ?

Venus, une chatte avec un profil
noir et un profil roux, laisse pen-
ser a certains qu'elle est nee avec
une batterie de genes différente
de chaque cote de son corps.
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PRIX NOBEL

Francis Crick, troisieme en par-
tant de la gauche et James
Watson, deuxiéme en partant
de ladroite, recoivent le prix
Nobel de physiologie et de
meédecine en 1962 (ci-dessus).

DOUBLE HELICE

Modélede la double hélice
d’ADN tordue sur elle-méme
générée par ordinateur (a
droite). La molécule est cons-
tituée de deuxcolonnes
vertébrales formées de sucres
et de phosphates, reliées par
les bases nucléiques.

» aeuxetauncollegue, le prix Nobel
de physiologie et de médecine en
1962 - la physico-chimiste Rosalind
Franklin, qui contribua a la découverte
de la structure de 'ADN, aurait pu
également étre lauréate. Mais elle était
décédée quatre ans auparavant.

« Crick et moi avons vite compris
I'importance théorique de notre
découverte, a écrit Watson dans son
livre La Double Hélice, mais nous
n‘aurions en aucun cas pu prévoir
I'impact sensationnel de ladouble

hélice sur lascience et la société. »

L’ADN donne des consignes
a chaque cellule
Nous, les humains, sommes des étres
complexes dont chaque éternuement,
mouvement musculaire, pensée
ou clignement d'yeux est contrélé par
des milliers de milliards de cellules.
Chacune de cescellules joue un role
particulier. Certaines nous permettent
d’entendre. D'autres combattent les
infections, apportent de l'oxygéne aux
organes ou sécretent des hormones.
Mais alors, comment chaque cellule
sait-elle ce qu'elle doit faire ?
Jusqu'aux découvertes de Crick et
Watson, il n'y avait pas de certitudes.
Tel le responsable d'un chantier de
construction, 'ADN indique a chaque
cellule ce qu'elle doit faire. Les cotés
du ruban d’ADN (qui forment la double
hélice) sont composés de sucres
spéciaux et d'autres atomes. lIs sont
maintenus ensemble par 'agencement
alphabétique des nucléotides:
le composé adénine (A) est toujours
apparié a un composé thymine (T),

tandis que laguanine (G) ne va
qu‘avec la cytosine (C). La séquence
de ces paires de bases fournit l'infor-
mation génétique, ordonnant a
une cellule de fabriquer une protéine
spécifique qui contréle ensuite tout
ce que fait la cellule. LADN est d'une
simplicité élégante mais d'une
complexité espiegle.

Cinquante ans apres la découverte
de la structure de I'’ADN par Crick
et Watson, les scientifiques ont fini de
cartographier le génome humain.
La quantité d'informations extraites,
depuis ce jour, des 23 paires de
chromosomes de chaque cellule
dépasse tout ce que Mendel, Sutton
ou les autres auraient pu imaginer.
Du temps a passé depuis que Watson
assemblait ses pieces de puzzle dans
son laboratoire a Cambridge, et
pourtant, la portée de la double hélice

a encore le pouvoir démerveiller.
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LE SAVIEZ-VOUS ?
Un ovule humain feconde se
divise sans cesse et produit des
milliards de cellules pourvues
de la méme batterie de genes.




CHAPITRE 2

QUE NOUS DISENT
NOS GENES ?

Depuis qu‘a été cartographié le génome humain, nous utilisons une sorte de raccourci génétique pour nous
décrire. Nous parlons souvent de génes spécifiques: le géne de l'obésité, le géne de l'infidélité ou le gene du
bonheur; comme si tous étaient des maitres d'ouvrage indépendants sur un chantier. En réalité, la génétique
ne fonctionne pas comme ca. Parce que la biologie est bien trop compliquée pour pouvoir dire qu'un géne
particulier donne un trait particulier.

Les génes prennent plutdt part a une danse subtile et complexe. Par exemple, il n‘existe pas de géne rouge
qui donne leur couleur aux pommes. Mais il y a des génes qui contrélent la formation d’anthocyanes, les
composants naturels quirendent les pommes rouges. Les petits pois ne sont pas verts parce gu’ils ontun géne
vert. A la place, des génes agissent sur la synthése de chlorophylle  l'origine de leur couleur verte.

Méme s'il n‘est pas nécessaire que vous compreniez chaque nuance que la génétique vous réserve, ce n'est
tout de méme pas une mauvaise idée d'en connaitre les bases pour savoir comment les génes déterminent qui
vous étes, d'ou vous venez et versou vous allez. Les tests génétiques étant aujourd’hui assez accessibles, nous

avons besoin de savoir quoi faire des informations mises a notre disposition.
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Affaire de famille

Les traits sont des caracteres observables. Puisque vous partagez

la plupart de votre matériel génétique avec les membres de votre famille,
vous pouvez déterminer les traits que chacun partage au sein de votre
cercle familial, et ceux qui difféerent d’'une personne a l'autre.

Marche a suivre
Etape 1
Faites des copies de ce questionnaire ou créez le votre.
1. Je peux rouler ma langue. 0O Oui O Non
2. J'ai des fossettes. O Oui ONon
3. Jai des taches de rousseur. O Qui O Non
4. Jai les cheveux raides. 0 Oui ONon
5. Jai les cheveux bouclés. 0 Oui 0 Non
6. Jai une calvitie. O Oui O0Non
7. Je ne suis pas daltonien. O Qui O Non
8. Je suis en surpoids. O Oui O Non
9. Je fais un poids normal. 0O Oui O Non
10. Je suis en sous-poids. O Oui 0 Non
11. Je suis droitier. O Oui ONon
12. Je suis gaucher. O Oui 0 Non
13. Jai les yeux: O Bleus [0 Marron O Autre
14. Jai les cheveux: O Blonds [0 Bruns 0 Noirs
Ftape 2

Une fois que vous avez préparé le questionnaire, distribuez-en des copies aux membres
de votre famille, vos parents, vos grands-parents, vos fréres et sceurs, vos oncles, tantes
et cousins. Demandez-leur de le remplir. Plus de personnes y participent, mieux c'est.

Eta pe 3 Traits familiaux

Une fois tous les questionnaires revenus,

comptez le nombre de personnes ayant coché

oui pour chaque trait, et ceux ayant coché non.

N W R o O

Etape 4

Inscrivez les données dans un graphique comme Bo.i

—

roulée rousseur

MAINTENANT, TOURNEZ LA PAGE
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celui ci-contre pour chaque trait sondé. Non 0 } I I |
Lan

ue Fossettes Tachesde Cheveux

raides



LE SAVIEZ-VOUS ?

Le vivant n'utilise
que 20 acides
aminés differents.



Que sest-|
0ASSE

En faisant I'inventaire des traits de votre famille, vous pouvez voir lesquels sont dominants

et lesquels ne le sont pas. Les individus d'une méme famille partagent beaucoup de traits,
mais la combinaison générale des traits d'une méme personne rend celle-ci unique. Examinez
les résultats de votre enquéte. Que pouvez-vous en conclure ? Si vous voulez encore plus de
détails, comparez-vous aux autres. Avec quel membre de votre famille partagez-vous le plus
de traits ? En quoi vous sont-ils similaires ? Qu'est-ce que cela vous apprend ?

e AL AR

LA FOSSETTE DE GRAND-MERE
Chaque génération hérite de traits
de la génération précédente, mais
des traits spécifiques, comme les
fossettes ou les taches de rousseur,
peuvent sauter une génération.
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LE SAVIEZ-VOUS ?

De nombreux Des chercheurs australiens ont
scientifiques pensent | découvert que ladysphorie de
que les comportements genre chezles femmesaune
antisociaux sont d’ordre composante genetique
génetique et dus a l'action déterminant la facon dont sont
de plusieurs genes. gerees les hormones sexuelles.
La bactérie E. coli Différentes protéines Lasouris utilise plus
peut répliquer sont composées de d’ADN provenant
1000 nucléotides différents acides de son pere que

par seconde. @ aminés. @ de sa mere.

Les humains partagent
21%de leurs génes @
avec les nématodes.

L'expression genétique peut changer Les scientifiques ne

chez les alpinistes et les plongeurs pourront jamais clonerun
a cause des environnements dinosaure parce que 'ADN
extrémes qu'ils fréquentent. aunedemi-vie de 521ans.

Chacund’entre @ Chezles humains, les chromosomes
nous posséde = sont numérotés en fonction de leur
22 chromosomes @ taille. Le chromosome1est le plus
nonsexuels. @ grand et contient 8 % de I’ADN total
des cellules humaines.
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FAITES CONNAISSANCE
AVEC VOUS-MEME

ous savons tous que nous
héritons nos genesde nos
parents. Pour leur part,
nos parents ont hérité les leurs de leurs
parents, quiles avaient hérités de
leurs parents a eux, et ainsi de suite,
chague génération en donnant
une nouvelle. Les traits genétiques
de notre famille ont évolué en méme
temps que nos parents proches
et moins proches.

Les genes évoluent quand les cellules
dupliquent leur ADN. Au cours de
cette opération, les cellules copient
accidentellement certains génes deux
fois. Ces genes, initialement identiques,
finissent par muter en de nouvelles
sequences génétiques. Certains
changent si radicalement qu'ils
assument un role completement

nouveau. D'autres se dupliquent et
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se regroupent dans ce qu'on appelle

une famille multigénique. Chaque
famille, comme celle a l'origine de
notre odorat, contient des centaines
de génes similaires.

Les scientifiques ont un jour émis
I"hypothese que lorsque la vie est

apparueily ades milliards d'années, »

LE SAVIEZ-VOUS ?

GAMETE EN COURS

La simulation ci-dessus
montre le processus de la
méiose au coursde laquelle
les gamétes, ou cellules
sexuelles, se forment. Des
cellulesfilles se forment ainsi
avec moitié moins de chromo-
somes que la cellule d'origine.

Les personnes ayant subi

une greffe de moelle

osseuse se retrouvent avec
deux profils généetiques
completement différents.






P les génes minuscules des premiers
microbes se sont dupliqués sans cesse
pour finalement servir de germes pour
I'ensemble des génes présentssur la
Terre aujourd’hui. Tandis que beaucoup
de genessont des vestiges d'une vie
primitive, d'autres sont bien plus
récents (ils n‘'ont que quelques millions
d'années). lls ont évolué rapidement.
Les scientifiques ont fait cette
découverte par hasard quandils ont
commenceé a séquencer des génomes
entiers. lls ont découvert des genes
qui n'existaient parfois que chez
une seule espece, mettant ainsi
a mal la théorie de la duplication. Les
scientifiques les appellent génes
orphelins. Les frénes ont par exemple
plusde @ 600 génes propres a
leur espéce. Les scientifiques n‘arrivent
toujours pas a expliquer comment
les génes orphelins peuvent se
retrouver chez une espéce mais pas
chez une autre.
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Connaitre ses origines

Le processus d'évolution génétique est
sicomplexe qu'on pourrait croire

que les généticiens auraient du mal

a déchiffrer la constitution génétique
de votre famille. Mais ce n'est pas le cas.
Les chercheurs ont en fait développé
des moyens sophistiqués pour que vous
puissiez savoir qui vous étes, biologique-
ment parlant. lls sont capables de
déterminer quelles maladies se cachent
dans votre génome, quelle couleur de
cheveux vos enfants pourraient avoir
mais aussi l'origine de votre famille. En
dépit des milliers d'années d'évolution
génétique et humaine et des innom-
brables générations de votre famille, les
scientifiques sont en mesure, grace a des
algorithmes, de vous indiquer I'endroit
précis du globe ou votre patrimoine
génétique est apparu. Il suffitd’un
prélevement buccal ou de quelques
gouttes de salive dans un tube pour

connaitre ce patrimoine. Bien entendu, »

CELLULES FILLES

Cette microphotographie
(ci-dessus) montre des
cellules de jacinthe au cours

dela mitose, ladivision d'une
cellule mére endeuxcellules
filles strictement identiques
génétiquement.

PRELEVEMENTS

On utilise souvent un coton-
tige (a gauche) pour prélever
des cellules al'intérieurde

la joue d'une personne en vue
d'un test génétique.



Deux copies déefectueuses d'un

gene connu sous le nom de
AGXT peuvent provoquer une
insuffisance rénale, en particulier
chez les tout-petits.
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P vous ne saurez pas si vous descendez génome). La deuxieme étape consiste

d’un grand guerrier mandingue ou d'un aanalyser vos géenes et ales comparer

artiste de la Mésopotamie antique, mais un aun a d'autres génes présentsdans

vous aurez une bonne idée de I'endroit des bases de données. Si le test indique

d'ou viennent vos ancétres. que vous étes irlandais a 30 %, c’est

La premiére étape des tests géné- parce que 30 % des morceaux de votre

tiques est de séquencer votre géenome ADN proviennent tres probablement

(c'est-a-dire de connaitre I'enchainement de ce groupe ethnique particulier.

des bases nucléiques qui constituent le Certaines desinformations extraites

LE CHROMOSOME Y DE THOMAS JEFFERSON

A l'aube des années 1800, un journaliste
A et colporteur de ragots du nom

de James Thomson Callender, qui avait
une dent contre le président américain
Thomas Jefferson, écrivit le texte suivant:

chercheurs s'intéresserent particulierement
au chromosome Y, la valise de matériel
génétique transmise par le pere a son fils.
Le chromosome correspondait en tous points
des deux cotés de la famille Jefferson.

Ce résultat, qui a permis de mettre fin a

« |l est de notoriété publique que
I'homme héberge l'une de ses propres
esclaves comme concubine, et ce

depuis des années. Son nom est Sally.

Le nom de son fils ainé est Tom. On dit
que ses traits ressemblent de maniere
frappante a ceux du président lui-méme,
a ceci pres gqu'il est noir. »

A I'époque, le fait que Jefferson avait
eu plusieurs enfants avec son esclave Sally
Hemings était un secret de polichinelle.
En réalité, les esclaves de Jefferson propa-
geaient les rumeurs le concernant depuis des
années. Pourtant, pendant des décennies, les
historiens comme les descendants blancs du
troisiéme président des Etats-Unis ont ignoré
ces histoires. Cela changea en 1998 quand
des tests ADN prouverent que Jefferson avait
en effet eu des enfants avec Sally Hemings.

A cette époque, le docteur Eugene
Foster, professeur de médecine a la retraite,
commenca a s'intéresser a un possible lien
génétique entre les descendants vivants de
Jefferson et ceux de Sally. Des prélevements
sanguins et ADN furent effectués sur des
membres de la famille puis envoyés a trois
laboratoires différents pour étre testés. Les
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I'amnésie historique concernant la réalité de

la relation entre Jefferson et Sally, a été d'im-
portance cruciale. A l'époque de Jefferson,

on croyait plus volontiers les histoires racon-
tées par les Blancs propriétaires d'esclaves que
celles racontées par les esclaves. La génétique
a prouve |'existence de cette relation, mettant
ainsi en évidence qu'il n'était pas rare que
maitre et esclave aient des relations sexuelles.




GRACE A LADN
Mary Drotar rencontre son

fils, Patrick Meeker, en 2016.

Celui-ci a faitappela une
entreprise de tests géné-
tiques pour retrouver ses
parents biologiques. Mary
et son époux Barry avaient
abandonné Patrick quand
ils étaient adolescents.

des bases de données proviennent

de chercheurs indépendants. D'autres
viennent de particuliers qui donnent
acces a leurs antécédents familiaux.

Des problemes peuvent survenir quand
iln'y a pas assez de personnes dans

la bibliotheque génétique. Certains
groupes, en particulier ceux d'origine
sud-asiatique ou africaine sont souvent
sous-représentés. Il faut noter que ces

tests sont approximatifs et ne donneront

que des réponses reposant sur des
probabilités. Il faut aussi garder a l'esprit
que nos lointains ancétres étaient
nomades. Les frontieres politiques

et géographiques sont des concepts
relativement récents et, au cours

de I'histoire, les peuples ont continuel-
lement migré. La facon dont

un chercheur définit I'ethnicité ou
l'origine nationale pourrait contredire

votre histoire familiale.

Les humains partagent

environ 60 % de leur ADN
avec les bananes.
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TOUT SUR LE SEXE

nfants, nous avons appris a
séparer les individus en deux
groupes distincts : leshommes
et les femmes. C'est un concept simple
mais d'importance vitale. Ceci pour
la raison que la reproduction humaine
n‘est possible qu'entre un homme
et une femme, en d'autres termes,
un représentant de chaque sexe.

Cela peut sembler étre de la biologie
élémentaire, mais c'est bien plus
compliqué que cela. C'est un chromo-
some particulier que vous héritez de
votre pere qui détermine si vous serez
un gar¢on ou une fille. S'il ne vous
transmet pas ce chromosome, alors
vous étes unefille. Sivous I'obtenez,
vous étes un garcon. Avant de continuer,
révisons: les chromosomes sont des
structures filiformes d'acides nucléiques
et de protéines présents dans le noyau
de la plupart des cellules vivantes. Les
chromosomes portent notre informa-

tion génétique sous la forme de génes.
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Des 23 paires de chromosomes dans
notre corps (46 chromosomes en tout),
seuls deux sont des chromosomes
sexuels:le Xetle Y. Les femmesont
deux chromosomes X et les hommes en
ontunXetunY.llyaenviron 200 ou
300 millions d'années, les chromo-
somes X et Y faisaient a peu presla
méme taille. Quelque part sur le
chemin del'évolution, le chromosomeY
a perdu sa capacité a échanger de
I'information génétique, un processus
appelé recombinaison. Suite acela, le
chromosome X a évolué indépendam-
ment du Y. Puis le chromosome Y s’est
détérioré au point de ne plus contenir
que 3% des genes qu'il partageait
avec le chromosome X.

Mais cela se complique encore: les
ovules des femmes ne portent que le
chromosome X, et les spermatozoides
des hommes portent un chromosome X
ouunY. Lorsque le spermatozoide
et l'ovule se joignent au b

LADN mitochondrial

est uniguement
d'origine maternelle.

HERITAGE PATERNEL
Lesexed'un enfant

est déterminé parun
chromosome précis qui
est hérité du pére.






» moment de la fécondation, un
zygote se forme qui plus tard devient

un feetus, puis un enfant, fille ou gargon.

Un géne nommeé SRY
Comment le sexe de I'enfant est-il
déterminé ? Environ cing semaines
apres lafécondation, un gene nommeé
SRY, porté par le chromosome Y,

peut s'activer et envoyer une sorte de
texto biologique qui déclenche la
croissance d'organes sexuels masculins.
Suite a cela, I'embryon se transforme
en garcon. Le gene SRY n'est pas
présent dans un embryon avec

deux chromosomes X. Dans ce cas,
I'embryon devient unefille.
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Les chromosomes sexuels X et Y ne

font pas que déterminer le sexe d'une
personne; ils sont aussi responsables
d‘autres traits héréditaires. Par exemple,
le daltonisme est plus fréquent chez

les hommes que chez les femmes.

C'est parce que l'alléle récessif (un alléle
est une version différente d'un méme
gene) a l'origine du daltonisme est situé
sur lechromosome X. S'iln'y a pas
d‘allele dominant a laméme place sur

le chromosome Y pour empécher
I'action de l'alléle récessif, le garcon

sera daltonien. Pour qu‘une femme soit
daltonienne, il faudrait qu'elle porte
I'allele récessif responsable du dalto-
nisme sur les deux chromosomes X. Le
chromosomeY contient également des

UNE DIFFERENCE CAPITALE
Bien que ces faux jumeaux
partagent la plupart de leur
matériel génétique, I'enfant
du haut a un géne appelé SRY
porté surle chromosomeY.

Le géne SRY est ce quia faitde
lui un gar¢on. Quand cegéne
estabsent d’'un embryon,

c'est unefille quinait.



genes importants, nécessairesa la
survie et alabonne santé des garcons.
En ce quiconcerne le chromosome Y,

il subit encore des changements
évolutifs. Il fut un temps ou il portait
autant de genes que le chromosome X.
Il n"est désormais plus qu’une fraction de
la taille de ce chromosome et continue

de rétrécir. |l contient aujourd’hui moins
de 80 genes fonctionnels (qui trans-
mettent de I'information génétique).
En comparaison, le chromosome X

a plusde 1000 genes. Certains scienti-
fiques estiment que d'ici quelques

millions d'années, le chromosome Y

OU EST PASSEE ANASTASIA?

ne des histoires les plus romanesques
U généreées par la Révolution russe est
celle d’Anastasia, fille cadette du tsar Nico-
las Il et de sa femme, Alexandra, elle-méme
petite-fille de la reine Victoria d’Angle-
terre. Le 17 juillet 1918, les révolutionnaires
bolcheviks exécutérent la famille impériale.
lls essayérent, sans succes, de jeter les corps
dans un puits de mine et finirent par
enterrer les restes a différents endroits,
sous une route et autour de celle-ci.

Selon d'incessantes rumeurs, Anastasia et
son frére Alexei avaient survécu, alors que leurs
sceurs Olga, Tatiana et Maria étaient mortes
en méme temps que leurs parents. De temps
en temps, des femmes surgies de nulle part
prétendaient étre Anastasia. L'une des plus
célebres est apparue a Berlin au début des
années 1920 et s'appelait Anna Anderson. On
a montreé plus tard que c'était une usurpatrice.
Son histoire a néanmoins donné lieu a une
mythologie cinématographique et littéraire.

Le mystére s'est dissipé en 1991, quand des
ouvriers ont exhumé neuf squelettes d'une
tombe a Ekaterinbourg. Des chercheurs ont
examiné trois ADN différents pour détermi-
ner I'identité des restes. lls se sont intéressés
a 'ADN mitochondrial, au chromosome Y
et a 'ADN autosomal, les chromosomes non
sexuels. Ceux-ci correspondaient aux ADN de
Nicolas, d’Alexandra, de trois de leurs filles, de
trois servantes et du médecin de la famille.

Avance-rapide jusqu’a I'année 2007.

Des archéologues découvrirent une
seconde tombe prés de la premiére.

pourrait disparaitre complétement.

Elle contenait des dizaines d'os dont
certains fragments étaient calcinés, ce qui
corrélait les rumeurs selon lesquelles les
bourreaux avaient tenté de briler les corps
des enfants. Des test ADN ont prouvé

que ces enfants étaient Alexei, le fils du tsar
et de latsarine, et une de ses sceurs.

Des scientifiques ont utilisé 'ADN mito-
chondrial pour déterminer a qui les os
appartenaient. Aucun membre de la famille
impériale Romanov ne manquait a l'appel,
ce qui veut dire qu’Anastasia (ci-dessous)
n'a pas échappé a la mort.
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CE QUE NOUS APPREND
L'ETUDE DES JUMEAUX

haque année, des jumeaux et

jumelles du monde entier

se rendent a Twinsburg, aux
Etats-Unis, pour participer au festival
Twins Days. C'est le plus grand rassem-
blement de jumeaux dans le monde.
Entre 1915 et 1980 environ, 1bébé sur
50 nés aux Etats-Unis était un jumeau.
Cette proportion a depuis largement
augmenteg, elle est de 1naissance sur
30 etrien n‘indique qu'elle diminuera.

Les grossesses gémellaires peuvent
avoir des conséquences négatives tant
pour lamere que pour ses enfants,
méme si elles sont rares : naissances
prématurées et bébés en sous-poids,
par exemple. Mais pour les généticiens,
ces naissances sont une aubaine.
Les jumeaux fournissent une mine

d'informations biologiques que les
scientifiques ne peuvent obtenir nulle

part ailleurs. Celles-ci sont précieuses

pour leur permettre de comprendre des

maladies et dautres caracteéristiques
comme les troubles de l'alimentation,

l'obésité, 'orientation sexuelle et

différents traits psychologiques. Cela leur
donne aussi un nouvel apercu de la fagon

dont des habitudes et desmodes de
vie différents affectent deux personnes
ayant le méme patrimoine génétique.
Etudier les jumeaux est trés utile
dans I'examen des effets des facteurs

génétiques et environnementaux qui
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peuvent influencer les traits hérédi-
taires au fil des générations. C'est la
raison pour laquelle les jumeaux se
retrouvent souvent en premiere ligne
dans les débats sur I'inné et l'acquis.
Pendant des décenniesles gens se
sont demandé lequel des génes (I'inné)
ou de I'environnement (I'acquis) avait le
plus d'impact sur ce que nous sommes.
Les etudes de jumeaux nous donnent
un indice. Les vrais jumeaux, ou
monozygotes, ont 9999 % de leur ADN
encommun. lls se ressemblent comme
deux gouttesd'eau. lIs ont les yeux et
les cheveux de laméme couleur, tout
est pareil, ou presque. Les faux jumeaux,
ou dizygotes, ont 50 % de leurs génes
en commun. Siles vrais jumeaux
partagent un trait a un degré plus

élevé que les faux jumeaux, alorson

peut aisément conclure que le géne

BOUCHONS DE SECURITE
Les télomeéres peuvent étre
vus comme des capsules
protectrices aux extrémités
des chromosomes.




UNE MINE D'INFORMATIONS
Les jumeaux, comme ceux
qui se rendent chaque année
par milliersa Twinsburg

pour participer au Twins Days
Festival, sont une mine
précieuse d’informations

sur lagénétique.

concerné a eu une influence impor- comment l'environnement influence

tante sur ce trait. D'autre part, le fonctionnement d'un géene puis,

siles jumeaux, vraiscomme faux, par la suite, a savoir si certains traits

posseédent en commun une méme ou maladies dépendent plus de

caractéristique, il ya deschances la génétique ou de I'environnement.

que ce soit leur environnement En 2015, larevue Nature Genetics a

qui ait influencé ce trait précis. mené un examen exhaustif des études
Les vrais jumeaux peuvent aussi de jumeaux du monde entier.

aider les scientifiques a déterminer Les chercheurs en ont conclu qu’en »

Un mariage est appelé

« quaternaire » lorsque
de vrais jumeaux epousent
de vraies jumelles.



LES GENES ET LORIENTATION SEXUELLE

es genes ont un large champ d'action, mais
déterminent-ils I'attraction sexuelle ?
L'attraction sexuelle est une caractéristique
complexe, et il s'avére qu'elle est fagonnée
par de nombreux facteurs différents
comme la génétique, I'environnement et
les influences socioculturelles.

La majorité des généticiens considérent
que l'orientation sexuelle est un phénotype,
un caractére observable différent chez
chaque personne. Des études menées sur
des jumeaux, vrais comme faux, suggérent
que I'hérédité est un des facteurs
majeurs qui détermine l'orientation sexuelle
d'une personne. En réalité, bon nombre
d'études avancent que la génétique
dépasse largement d'autres facteurs
d'influence, comme les parents, I'éducation
et 'environnement.

Des études effectuées sur des jumeaux
masculins suggerent que jusqua 60 %
de leur orientation sexuelle est d’'ordre
génétique. D'autres études ont montré que
les vrais jumeaux sont plus susceptibles

d’étre attirés par des personnes de méme
sexe que les faux jumeaux ou les fréres

ou sceurs non jumeaux. Dans une étude
menée sur des non-jumeaux, des chercheurs
se sont intéressés au patrimoine génétique
de 456 hommes issus de 146 familles
comportant deux fréres gays ou plus.

On retrouvait le méme motif génétique sur
trois chromosomes particuliers chez 60 %
des hommes gays de l'étude.

En 2017, des chercheurs ont annoncé avoir
découvert deux variants de génes plus
fréquents chez les hommes gays qu'hété-
rosexuels, les menant a la conclusion que
I'attraction homosexuelle est en partie
un facteur biologique. Des chercheurs de
I'institut de recherches de l'université North
Shore d’Evanston, aux Etats-Unis, ont
compareé 'ADN de 1077 hommes homo-
sexuels et de 1231 hommes hétérosexuels.
Puis ils ont cherché des différences d'une
lettre dans leur information génétique (leurs
séquences d’ADN). lIs ont découvert deux
geénes dont les variants semblaient liés
a l'orientation sexuelle. L'un s'exprime dans
une partie du cerveau appelée diencéphale
qui contient I'hypothalamus.

L'idée que la génétique joue un réle dans
I'orientation sexuelle ne devrait surprendre
personne. Les scientifiques découvrent
constamment que presque chaque caracteéris-
tique humaine est d'une maniéere ou d'une autre
influencée par 'ADN. Avoir ces variants dans
son ADN ne veut pas dire que |'on est gay. Mais
cette découverte souligne l'idée qu'étre gay
n'est pas plus un choix qu'étre hétérosexuel.

Un gene orphelin appelée
NCYM, quia unrole dans le
déclenchement d’'un cancer,

ne se trouve que chez les
humains et les chimpanzés.
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PAREILS MAIS DIFFERENTS
Le stressdi alaviedans
I'espace durant une année a
changédesaspectsde TADN
de l'astronaute Scott Kelly
(adroite) pendant un temps.
Lui et son frere Mark, astro-
naute lui aussi mais resté sur
Terre, ne sont plus identiques.

» moyenne, les facteurs environne-

mentaux et génétiques ont autant
de chances I'un que l'autre d'influencer
les traits d'une personne et les maladies

dont elle pourrait souffrir.

Génétiquement modifié
Scott et Mark Kelly étaient de vrais
jumeaux. Scott a passé une année
en orbite a bord de la Station spatiale
internationale et, a son retour, rien
n'était plus comme avant. Quandil a
atterri, il avait grandi de 5 cm, avait une
masse corporelle bien inférieure et
selon des chercheurs de la NASA, des
aspects de son ADN avaient changé.
Lui et son frere n'étaient plus identiques.
Le stressdu a la vie prolongée dans
I'espace a modifié le fonctionnement
de ses genes (pour un temps du moins).
Les scientifiques ont comparé les genes
desdeuxhommesavant et aprées le
voyage de Scott. Entre autres choses,
les chercheurs désiraient savoir sila
radiation endommagerait les séquences
d’ADN se trouvant a l'extrémité de
chaque chromosome (les télomeres).
Les télomeres sont similaires aux
embouts en plastique au bout des lacets

qui empéchent le tissu de s'effilocher.
Sans cette couche protectrice, les
extrémités de 'ADN en forme de
baguette peuvent s'endommager.

Des tests préliminaires ont permis
de découvrir que la taille moyenne des
télomeéres de Scott avait augmenté
considérablement pendant qu’il se
trouvait en orbite, mais qu’ils ont rétréci
au cours des 48 heures qui ont suivi son
atterrissage. A l'inverse, les téloméres
de son frére sont restés assez stables.
L'année passée en orbite par Scotta
aussi modifié son systéme immunitaire,
son métabolisme osseux, sa vue, ainsi
que d'autres fonctions biologiques.

La plupart de ces changements
génétiques sont revenus a la normale.

Cependant, les chercheurs ont
découvert que l'expressionde 7 %
de ses genes avait aussi changé.
L'expression d'un géne détermine s'il
est activé ou non, ce qui peut modifier
le fonctionnement des cellules. Les
scientifiques ne se sont pas alarmeés,
parce que les facteurs environnemen-
taux affectent souvent ce processus.

En conséquence, le corps de Scott

a éteint certains génes, et amplifié
I'activite d'autres. Alors que l'expression
de ses génes a changé, ce ne fut pas

le cas de son ADN.

De plus, cela n'a surpris personne que
les freres ne soient plus identiques. Au
niveau le plus élémentaire des séquences,
des changements chimiques peuvent
se produire au fil du temps et affecter
I'endroit et le moment ou nos génes
s'expriment, méme chez des vrais
jumeaux restant sur Terre. En réalité,
cela faisait des années que Mark et Scott
Kelly nétaient plus identiques.
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LE SAVIEZ-VOUS ?
Environ 8 % de 'ADN humain
est herite de virus anciens
ayant infecte nos ancétres.




CHAPITRE 3

GENES ET SANTE

Indépendamment de notre taille, de notre poids, de notre intelligence, nous sommes tous, a l'origine, une cellule
infiniment plus petite que I'extrémité d'une aiguille. Cette cellule se divise pour en donner une deuxiéme, puis quatre,
puis huit, puis seize et ainsi de suite. Ce sont quelque 37,2 millions de milliards de cellules environ qui finissent par
constituer notre corps. Il en existe pres de 200 types dans notre corps. Chacune posséde une fonction particuliére.
Certaines régulent l'apport d'oxygéne dans nos organes, d'autres combattent les infections...

On trouve a l'intérieur du noyau de chaque cellule 46 chromosomes contenant les consignes génétiques
quiindiquent a la cellule la marche a suivre. Mais parfois, un bug biologique (une mutation) détraque un géne
ou une série de genes. La plupart du temps, la mutation est inoffensive, mais dans certains cas, ces variants
peuvent provoquer une grande variété de maladies dont certaines sont communes et d’autres rares. Dans
d’autres cas, ces mutations sont bénéfiques. Avec 'avenement des tests génétiques, les médecins peuvent
désormais faire séquencer et analyser votre génome pour y trouver des mutations. Quoi faire de ces informa-

tions est I'une des questions a laquelle notre époque devra répondre.
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LE SAVIEZ-VOUS ?
L'insuline humaine a ete
le premier médicament
synthétisé a partir

d’'un ADN recombinant
a étre mis en vente.

DIABETE

L'insuline humaine, dont on
voit ici le modéle de la molécule
en 3D, est utilisée dans

le traitement du diabéte.




LE SAVIEZ-VOUS ?

Des bananes ont
ete génétiquement
modifiées pour produire
un vaccin contre le choléra.

L'Euro-Ameéricain a en moyenne
0,7 % d’ADN africain, une
quantité qui varie, selon

les individus, de 2a20 %.

Aux Etats-Unis, vous @ Souris et @ L'ensemble dugénome
pouvez donner votre humains d’un organisme est
information génétique ont 85 % de présent dans une cellule
a des instituts gouverne- leur ADN donneuse
mentaux de la santé. en commun. @ somatique.
L'étude des Le génome @
processus durataéte

génétiques de cartographié en 2004.

la repousse des bois

des cerfs menera

peut-étre unjour
ala déecouverte
d'un traitementde

l'ostéoporose.

@ Le transfert de noyau
d’une cellule somatique

est une technique de laboratoire

consistant aimplanter dans

unovule énuclée le noyaud'une

cellule somatique donneuse.

AU moins six
genes sont
responsables dela

facon dont notre corps
traite la caféine.

Le premier chat cloné ne
ressemblait pas a samere
parce que le motif du
pelage du chaton a éte
déterminé dans le ventre
de la mére porteuse.
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MUTANTS BIOLOGIQUES

arfois, dans les profondeurs du
noyau d'une cellule, il arrive qu'un
monstre mal formé se tapisse, un
mutant biologique capable de dormir
pendant des années avant de sortir
de son sommeil. Quand il se réveille
(ce n'est pas toujours le cas), ce monstre
peut faire des ravages.

Prenons 'exemple de la myopathie
de Duchenne, ou DMD. Cette maladie
affecte les muscles, qui dégénérent au
fil du temps, et finit par entraver les

MALADIE DE HUNTINGTON
L'IRM (a gauche) montre le
cerveau d'un patientde
21ans atteint de lamaladie de
Huntington. Cette affection,
qui peut étre héréditaire mais
est le plus souvent causée par
une mutation génétique, pro-
voque la mort des neurones.

ALBINISME

La mutation d'ungéne
impliqué dans lasynthése de
la mélanine provoque une
maladie appelée albinisme.
La jeune femme en photo
adroite en est atteinte.

fonctions respiratoires et cardiaques. des horreurs biologiques transmises
La maladie de Huntington (HD) est une de génération en génération.

autre affection traitresse qui s'attaque Un enfant dont un parent est porteur
aux neurones et lesdétruit lentement. de la mutation de Huntingtonaun
Elle finit par causer la mort apres avoir risque sur deux de recevoir le géne
détérioré les capacités physiques et mutant, et cette probabilité double
mentales d'une personne. Ces maladies, si les deux parents en sont porteurs.
bien que différentes, sont toutes deux La mutation DMD touche un géne
causées par des mutations génétiques, porté par le chromosome X. »

CERTAINS GENES PEUVENT-ILS ELIMINER LE CANCER?

ourquoi les éléphants n‘ont-ils pas le cancer ?
C'est une question que les scientifiques se
posent depuis des années. En 2015, ils ont obtenu

pour transformer une cellule normale en une cellule
cancéreuse chez 'humain. Evidemment, certaines
de ces mutations sont dues a des facteurs environ-

une réponse quand deux scientifiques ont décou-
vert que les éléphants possedent vingt copies d'un
géne appelé TP53, réprimant le cancer. Les humains,
eux, n‘en possedent qu'une seule copie.

Il semble que la fonction du TP53 soit de détruire

une tumeur naissante quand 'ADN est endommagé.

Les protéines codées par le géne réparent la cellule
ou la tuent purement et simplement.

Cette découverte a de grandes conséquences
pour les humains. Les mutations génétiques
provoquent des cancers et selon certains scienti-
fiques, il faut environ dix mutations importantes
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nementaux, comme le fait de s'étre exposé au soleil
trop longtemps, de fumer ou de mal se nourrir.
D’autres sont biologiques par nature et surviennent
quand des molécules fonctionnent mal.

Méme si les traitements disponibles ont
évolué au cours des derniéres décennies, des
études récentes font état de la découverte
d'une nouvelle classe de genes capables de tuer
les tumeurs cancéreuses chez les humains sans
endommager les cellules normales. C'est
I'une des nombreuses approches prometteuses
dans la lutte contre le cancer.



LE SAVIEZ-VOUS ?
Pour les scientifiques,
qui se sentent en plei

apres seulement quati

sommeil sont porteuse

mutation génetique p '

rsonnes
ne
res de



P Les mutations génétiques
impliquent un brassage permanent du
patrimoine génétique d’'une personne.
Quand celui-ci est altére, cela trans-
forme la maniére dont les protéines
agissent. La mutation la plus fréquente
est le changement d'une « lettre » dans
la séquence d’ADN. Parfois, cette lettre
(une base) est omise, parfois, elle

est ajoutée. Bien souvent, ces change-
ments ne causent aucun probléme,
maisil arrive qu'ils mettent la vie en
danger ou soient invalidants.

Il suffit d’'un seul gene
A ce jour, les scientifiques ont décou-
vert plus de 7000 maladies génétiques,
appelées maladies mendéliennes.
Selon eux, des problémes comme les
insuffisances rénales et la stérilité,
qui ne semblaient apparemment pas
d'ordre génétique, sont en fait aussila
conséquence de variations génétiques.
Parfois, un seul géne mutant suffit
pour créer un probléme de santé
important mais, dans d'autres cas, la
modification doit survenir sur une série

de genes. Dans le cas de la maladie de

Huntington, il ne suffit que d’un seul
gene défectueux. D'autres maladies,
comme le diabeéte, surviennent quand
plusieurs genes ont muté. Les genes
jouent aussi un role dans l'apparition
de maladies infectieuses, en particulier
le sida et la tuberculose. Les anomalies
chromosomiques, comme la trisomie 21,
se produisent quand de grandes
portions de chromosomes manquent,
sont dupliquées ou déstructurées
d’'une maniere oud'une autre.
Pourquoiles génes mutent-ils ?
Ily a beaucoup de réponses. Certaines
mutations, a savoir cellesde lalignée
germinale - les mutations héréditaires -,
se produisent dans les gamétes. Quand
le spermatozoide et 'ovule s'unissent,
la mutation est transmise a I'enfant. Les
mutations acquises (ou somatiques)
peuvent arriver a n'importe quel
moment de la vie d’'une personne et
sont généralement dues a des facteurs
environnementaux, comme les
radiations ultraviolettes du soleil ou
les toxines présentes dans l'air, dans le
sol et dans lI'eau. Heureusement, les
mutations somatiques ne peuvent pas

étre transmises a la génération suivante.

LE SAVIEZ-VOUS ?

Des chercheurs pensent qu'une
mutation du gene BRCAT
contribue peut-étre a la maladie
d’Alzheimer et a d'autres
affections cérebrales.
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DYSTROPHIE MUSCULAIRE
La myopathie de Duchenne,
ou DMD, peut étre hérédi-
taire ou bien causée par
une mutation génétique.
Elle entraine la destruction
des muscles squelettiques.

Des changements dans les mitochon-

dries peuvent aussi provoquer des
problemes de santé. Celles-ci conver-
tissent les aliments en énergie néces-
saire au bon fonctionnement de nos
cellules. Ces mutations peuvent
interrompre la capacité des mitochon-
dries a produire suffisamment d'énergie
et cela cause des problemes lors du
développement et de la croissance
d'unindividu, comme dans le cas du

syndrome de Leigh, un trouble neuro-
logique grave. La plupart des mutations
n‘ont pas d'impact sur lasanté d'une
personne. Parfois, certains enzymes
réparent les mutations génétiques
avant qu'une protéine soit produite. Et il
y a méme des mutations qui ont un effet
positif, comme lorsqu’elles permettent
de produire une protéine qui protege
une personne ainsi que ses descendants
d'une nouvelle souche bactérienne.
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'OBESITE EST-ELLE
D’'ORIGINE GENETIQUE ?

ourquoi devient-on obese ?

Est-ce simplement parce qu'on

mange trop et que les calories
supplémentaires se transforment en
gras? Ouy a-t-il quelque chose d'autre
a l'occuvre, quelque chose de primor-
dial ? En 2007 des chercheurs britan-
niques ont fait la une des journaux
quand ils ont découvert des variations
génétiques (des mutations) qui,
disaient-ils, prédisposaient peut-étre
al'obésité. Les médias n'ont pastardé a
se jeter sur l'information, proclamant la
découverte du gene de «l'obésité ». Les
scientifigues ont annoncé que les por-
teurs d'une série de variations se trou-
vant sur un géne appelé FTO pesaient
en moyenne 1,6 kg de plus que ceux
ne présentant pas ces mutations. Les
porteurs de deux séries de variations
pesaient presque 3, 2 kg de plus.

Nous héritons tous de deux copies
du géne FTO, une de notre mére et une
de notre péere. Si une personne hérite
des deux copies arique, la probabilité
qu'elle devienne obeése passe a 70 %. Au
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début, les scientifiques n‘arrivaient pas
adécrire la relation entre 'obésité

et le géne FTO. Depuis, des chercheurs
ont déterminé que ce gene fait que le
corps stocke I'énergie provenant des
aliments sous forme de graisse plutot
que de les braler. Cette découverte
contredit complétement l'idée
ancienne selon laquelle on devient
obése par «choix », par exces de
nourriture ou manque d'exercice.

Selon I'Organisation mondiale de la
santé, plus de 1,9 milliard d'adultes agés
de 18 ans ou plus sont en surpoids dans
le monde. Parmi eux, plus de 650 mil-
lions sont obéses. On est obéese quand
I'indice de masse corporelle (le poids
en kilogrammes divisé par le carré de
la taille en metres) est €gal ou supérieur
a30. Aux Etats-Unis, deux-tiers des
adultes et un tiers des enfants sont
soit en surpoids soit obéses.

Bien avant la découverte du géne
FTO, les scientifiques savaient que
l'obésite est liee al'hérédité. lIs
savaient aussi que l'environnement »

Une etude indique que les porteurs

du variant du gene FTO qui favorise
'obésité ont des taux accrus de
ghréline, « 'hormone de la faim ».

LE GENE DE L'OBESITE
Cette modeélisation par
ordinateur (a droite) montre
le géne FTO associé a
l'obésité (en bleu et orange),
attaché a un brin d’/ADN

(en jaune).Des études
récentes ont associé

les variants du géne FTO
au risque de devenir obése.







» d'une personne n'en était pas
totalement responsable. En réalité, il
était clair qu'un facteur génétique
était présent, mais personne ne savait
ce que c'était. Une fois la mutation
découverte, les scientifiques ont
rapidement compris que les individus
nés avant le début des années

1940 ne risquaient pas de devenir
gros, méme s'ils étaient porteurs de

la mutation. Ce n'est que plus tard
que le changement s’est produit.

Alors que s'est-il passé ? On ne
trouve de réponse qu'en étudiant le
lien compliqué entre la génétique
et I'environnement. Les scientifiques
soupgonnent que, parce que les gens
étaient plus actifs avant la Seconde
Guerre mondiale, cela a atténué l'effet
du variant a haut risque du géne FTO.
Au fil des décennies, les modes de vie
ont changé. Nous sommes devenus
plus sédentaires, ce quia permisala
mutation de s'enraciner. De plus, nos

LE GENE DE L'ETERNELLE JEUNESSE ?

n cherche depuis des siecles une

fontaine de jouvence magique, un
elixir qui garantirait la jeunesse éternelle. Au
IVe siecle av. J-C., Alexandre le Grand aurait
traverse une «riviere paradisiaque » aux
propriétés curatives. Une légende raconte
qu'au début du XVI¢ siecle, le conquistador
espagnol Juan Ponce de Ledn passa une
bonne partie de son temps a chercher cette
fontaine de jouvence dans les Caraibes.
En réalité, on I'a peut-étre trouvée dans le
Wisconsin, dans le nord des Etats-Unis.

En 2017, des chercheurs de l'université
americaine Northwestern ont annonce avoir
découvert une mutation génétique chez des
Amish du Wisconsin qui les faisait vivre 10 %
plus longtemps que les membres de leur
famille qui ne portaient pas la mutation.

La découverte a ébranlé le monde de la
génétique parce que, pour la premiére fois,
des scientifiques ont été capables d'identifier
un géne aux propriétés anti-vieillissement. De
surcroit, les porteurs de la mutation avait des
vaisseaux sanguins en meilleur état et étaient
moins souvent atteints de diabéte. Enfin,
leurs télomeres, les embouts protégeant I'ex-
trémité des chromosomes, étaient 10 % plus
longs. Les scientifiques ont fait la corrélation
entre I'état des télomeéres - qui ont tendance
a se désagréger au fil du temps - et la fagon
dont le corps vieillit.
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Des chercheurs ont commencé a s'intéresser
a la communauté amish du Vieil Ordre parce
que ses membres souffraient en nombre
d’'un trouble hémorragique rare. D'apres les
scientifiques, la maladie était causée par
une mutation sur les deux copies du géne
SERPINE 1 qui dissout les caillots sanguins.
Mais plusils I'étudiaient, plus ils se rendaient
compte que les porteurs d’'une copie simple
de la mutation avaient une espérance de
vie supérieure a la moyenne.

Un an plus tard, en 2018, un autre groupe
de chercheurs a isolé un géne qui empéche
les cellules de se diviser, processus qui contri-
bue aux symptomes physiques du vieillisse-
ment. Ces deux découvertes ont ouvert la
voie a des meédicaments et des traitements
capables de retarder les effets de I'age.




MODES DE VIE

Les scientifiques présument
qu‘avant laSeconde Guerre
mondiale, les porteurs

de la mutation du géne FTO
ne grossissaient pas parce
qu'ils étaient plus actifs. Avec
la sédentarisation, la muta-
tion est devenue plus
dominante et les gens ont
commencé a grossir.

habitudes alimentaires ont évolué.
Nous avons commencé a avaler des
aliments a teneur calorique élevée et
avons ainsi transformé un exces
d'énergie en graisses stockées.

Le gene FTOinfluence indirectement
l'obésité en agissant comme uninterrup-
teur qui affecte deux autres génes.

Ces génes régulent la dégradationde
I'énergie en chaleur, un processus quon

appelle lathermogeneése. Parce que le

L

E SAVIEZ-VOUS ?
Les cellules
souches les plus
utiles viennent
des embryons
humains.

corps produit constamment des cellules
adipeuses, les génes déterminent si
certaines sont de « bonnes » cellules, qui
brllent des calories, ou de « mauvaises »,
qui feront s'accumuler les kilos. D'autres
études suggeérent que le géne FTO
augmente l'appétit, surtout chez ceux qui
mangent des aliments riches en calories.

La mutation n‘explique cependant
pas tous les cas d'obésité. En fait, ce
probléeme a été découvert chez 44 %
des Européens blancs et seulement 5 %
des Européens noirs, ce quiindique
que d'autres genes pourraient étre
impliqués dans la prise de poids.

Ou cela nous menera-t-il ? Des
scientifiques ont déja travaillé avec des
cellules humaines et de souris et réussi
ainverser les effets du gene FTO.
lls ont ainsi créé l'espoir que de futures
recherches aboutiront a des traite-
ments qui stimuleront la croissance des
bonnes cellules adipeuses.
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DES TESTS POUR
PREVENIR LES MALADIES

otre mere avait la quaran-

taine quand des médecins lui

ont découvert plusieurs
tumeurs dans la poitrine. Elle a eu
recours a une double mastectomie.
Votre tante est décédée d'un cancer
du sein il y asix ans et votre sceur suit en
ce moment une chimiothérapie pour
guérir de cette maladie. Vous vous
inquiétez: «Suis-je la prochaine 7 »

Le seul moyen de savoir si vous avez
des prédispositions génétiques au
cancer dusein ou a une autre maladie est
de faire tester votre ADN. Les médecins
peuvent prescrire ce type de tests. lls
peuvent aussi ordonner un assortiment
d'analyses plus nombreuses qui
détaillent les risques que vous avez
d'hériter d'une maladie. En France, il est
interdit de réaliser un test génétique

sans ordonnance médicale, injonction
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judiciaire ou projet de recherche bien
défini. Ce type de test effectué par des
particuliers est d'ailleurs passible d'une
amende. Pourtant, entre 100 000 a
200 000 Francais y auraient déja eu

recours, via des sociétés étrangéres qui

LE SAVIEZ-VOUS ?

SUPPORT D'INFORMATIONS
Un chromosome humain,
porteur de génes, est ici vu
en microscopie électronique
a balayage.

Il existe 10 000 conditions
genetiques differentes

a l'origine de problemes
de sante graves pour ceux

qui en héritent.



Seuls 5310 % de tous

les cancers sont
d'origine genetique.

proposent d'envoyer des kits de test. Et,
selon une étude réalisée en mai 2018 par
Geneanet, plus de 56 % des personnes
interrogées souhaitaient y avoir recours,
surtout pour des raisons de généalogie.

Dans le monde entier, le test géné-
tique est une affaire de gros sous.

D’ici a 2024, le secteur devrait générer

22 milliards de dollars de chiffre d'affaires,
selon une estimation de Global Market
Insights de 2018. La montée en puissance
du test génétique est nourrie par
plusieurs parameétres, dont I'intérét
croissant pour les dépistages de diverses
maladies et une augmentation de la
demande de traitements sur mesure.

CANCER DU SEIN

Deux génesimportants ont
été identifiés jusqu'a présent
danscette maladie:onlesa
appelés BRCA1et BRCA2,
abréviations de « breast
cancer », qui signifie « cancer
du sein » en anglais. Ces deux
génesont été respectivement
identifiés en 1994 et 1995.

p/
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CHAPITRE 4

LES APPLICATIONS
DE LA GENETIQUE

A l'automne 2018, le scientifique chinois He Jiankui a annoncé avoir créé les premiers bébés génétiquement
modifiés au monde (des jumelles) aprés avoirimplanté les embryons transformés dans le ventre de leur mére.
Son but était de concevoir, grace a la génétique, des enfants résistants au VIH, I'infection a l'origine du sida. La
communauté scientifique s'est alors montrée sceptique a propos de 'annonce de He, tandis que d’'autres ont
dit que, si c'était vrai, c'était « terrifiant ».

La nouvelle, qu'elle soit vraie ou fausse, a mis en lumiére la pente glissante sur laquelle le génie génétique
peut parfois glisser. Des micro-organismes sont cultivés depuis des siecles pour produire du vin, de la biére ou
du fromage, mais la science de la génétique pousse ce procédé infiniment plus loin en manipulant directement
les génes d’'un organisme. De nombreux pays ont banni la modification génétique des embryons humains de
peur que des scientifiques concoivent un jour des bébés selon des caractéristiques spécifiques, comme une
intelligence ou des capacités athlétiques supérieures. D'autres craignent que des scientifiques puissent invo-
lontairement modifier des génes et que les conséquences soient imprévisibles.

Le gouvernement chinois a fini par dénoncer He Jiankui et ses modifications de génes dans un but repro-

ductif. Malgré la controverse, les scientifiques travaillent déja sur de nouvelles applications génétiques.

LES MYSTERES DE L'HEREDITE 73



experience

POUrquUOI VOUS ne
ressembplez pas tout
a fait a vos parents

Vous étes-vous déja demandé pourquoi vous ne ressemblez pas trait
pour trait a vos parents ? Vous aurez la réponse grace a cette expérience.
Mais tout d'abord, vous avez besoin d'un partenaire du sexe opposé.
Puis nous verrons de quels traits hériterait un enfant con¢u ensemble.

Ce dont vous avez besoin

m Des sacs en papier
= Deux cure-dents

= Une poignée de bonbons gélifiés rouges (pour les alleles dominants « rouler la langue »)
= Une poignée de bonbons gélifiés roses (pour les alléles récessifs « rouler la langue »)

= Une poignée de bonbons gélifiés violets (pour les alléles dominants « cils longs »)

= Une poignée de bonbons gélifiés blancs (pour les alleles récessifs « cils courts »)

= Une poignée de bonbons gélifiés oranges (pour les alleles dominants « lobe de l'oreille détaché »)
= Une poignée de bonbons gélifiés jaunes (pour les alleles récessifs « lobe de l'oreille attaché »)

= Une poignée de bonbons gélifiés noirs (pour les alleles dominants « couleur des yeux »)

m Une poignée de bonbons gélifiés bleus (pour les alléles récessifs « couleur des yeux »)

Marche a suivre

Etape 1

Vous et votre partenaire devez piocher au hasard des bonbons
qui repreésentent une paire d'alleles pour chacun des quatre traits

décrit ci-dessus. Pour chaque trait, vous pouvez avoir deux alléles
dominants, deux alléles récessifs ou un de chaque.

Etape 2

Mettez chaque paire de bonbons dans des sacs en papier

séparés et étiquetez-les : un sac pour le trait rouge et rose « rouler
la langue »; un sac pour le trait violet et blanc « longueur des cils » ;
un sac pour le trait orange et jaune « lobe de l'oreille » ;

un sac pour le trait noir et bleu « couleur des yeux ».
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Etape 3

Sans regarder, piochez chacun un bonbon dans chaque sac.
Quand c'est fait, vous devriez avoir huit bonbons devant vous:
quatre pour vous, quatre pour votre partenaire. Ces bonbons
représentent votre génotype. Rappelez-vous, le génotype

est le patrimoine génétique d'un individu. Notez les génotypes
sur un morceau de papier.

Etape 4
Assemblez les bonbons que vous avez piochés en quatre paires
d'alleles qui vont ensemble.

Etape 5

Mettez chaque paire d'alleles dans des sacs séparés. Mettez
les alleles « rouler la langue » ensemble, les alléles « longueur
des cils » ensemble, etc.

Etape 6
Secouez chaque sac et sans regarder piochez un bonbon
chacun. C'est l'allele que chacun de vous donnera au bébé.

Etape 7
Enfoncez chaque bonbon sur un cure-dent a mesure que vous
les piochez. Votre partenaire devra faire la méme chose.

MAINTENANT, TOURNEZ LA PAGE

En 2003, quand les scientifiques

ont annonce avoir cartographié
le genome humain, les résultats
etaient exacts a 9999 %.
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Que sest-|
0ASSE

Vous et votre partenaire avez assemblé deux chromosomes portant les alleles
pour chacun des quatre traits. Un pére et une mére transmettent une version de
chaque gene a leur enfant. Un géne peut contenir des instructions qui donne-
ront des cheveux bruns; 'autre peut contenir des instructions pour des cheveux
blonds. Un géne peut étre dominant et l'autre récessif. Regardez chaque chromo-
some gélifié et voyez de quels traits votre enfant pourrait hériter.

Pere . Meére

B alléele dominant
«cheveux bruns»

alléle récessif
«cheveux blonds»

Cheveux bruns Cheveux blonds Cheveux blonds Cheveux bruns

RECESSIF ET DOMINANT

Chaque parent a deux alléles et leur enfant en
hérite un de chaque parent. Certains sont récessifs
et d'autres dominants. Le trait qui sera exprimé
dépend de la combinaison dominant-récessif.
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LE SAVIEZ-VOUS ?

Des scientifiques ont Les scientifiques pensent
CONCU UNn saumon que les humains ne sont
génétiquement probablement pas

modifié qui grandit plus vite, programmes pour vivre
en vente depuis 2017. plus de 120 ans.

Les pieuvres
et les calmars

68

Les humains ont Les globules rouges

a peine plus ne contiennent
sont capables de génes pas d’ADN parce @
d'éditer leurs ~ . & | quunnématode, qu'ils le perdent en
propresgénes. | unverrond. se différenciant.

En 2002, des chercheurs
ont décode le premier
génome d'un mammifeére,

En Allemagne, on a refusé
a une femme un poste
permanent de professeure

parce que son pere avait la maladie celui d'une souiris.

de Huntington. Elle ne voulait

pas faire de test genéetique Chaque brin d’ADN se réplique

(un procés s'en est suivi et elle indépendamment de

a obtenu un travail avie). tous les autres brins. @
Une mutation génétique Les clichés d’ADN cristallisé
qui permetaun pris par Rosalind Franklin
dérivé de l'alcool de (1920-1958) saluéscomme

s‘accumuler dans le corps est etant «les plus belles photos,

la raison pour laquelle certaines toutes substances

personnes ont les joues roses confondues, jamais m

apres avoir budu vin. prises aux rayons X ».
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L'EMPREINTE GENETIQUE

olin Pitchfork pensait s'en tirer
en toute impunité apres avoir
assassiné deux personnes.
En 1983, 4gé de 22 ans, il laissa son fils
endormialarriere de sa voiture et
en profita pour violer et tuer une jeune
fille de 15 ansa Narborough, en
Angleterre. Trois ans plus tard, Pitchfork
récidiva, violant et tuant une autre
adolescente. Des crimes horribles
et sadiques. Aprés enquéte, la police
arréta un homme quis'accusait a tort
de |'un des crimes.

Pitchfork se croyait tranquille mais,
en 1987, il fut confronté au témoin le
plus infaillible qui existe : son profil
ADN. La police finit par utiliser ces
preuves pour le faire condamner. C'est
la premiére fois que 'ADN fut utilisé
pour résoudre une enquéte criminelle.

Depuis cette époque, le relevé
d'empreintes génétiques, comme
on l'appelle, est un moyen infaillible
de résoudre des affaires classées,

de libérer des détenusinnocents,

Me,¢ F W e f Mclg!_cschMCf

d’identifier des victimes et de mettre
des criminels derriéere les barreaux.
Contrairement aux humains, 'ADN ne
ment pas, ne brouille jamais les pistes
et n'a pas d'intentions cachées.

C'est par hasard que le Britannique
Alec Jeffreys a indiqué avoir découvert
le concept d'empreinte génétique.

Au début des années 1980, alors gu'il
étudiait les différences génétiques »

RELEVE D’EMPREINTE
L'image a gauche montre des
bandes d’/ADN passées aux
rayons ultraviolets. La
combinaison des bandes est
propre a chaqueindividu;
cependant, des bandes indi-
viduelles peuvent étre parta-
géespardesmembresdela
méme famille. Les bandes de
ce relevé d’'empreinte ADN
sont étiquetées M pour mere,
Cpour enfant (child) et F pour
pere (father).

PRELEVEMENTS
MEDICO-LEGAUX

La police scientifique utilise
souvent de 'ADN extrait de
cheveux, de fluides corporels
et de cellules cutanées

pour résoudre des enquétes
et identifier des victimes.
Adroite, un prélévement

de cheveux sur une brosse.

Le releve d'empreinte génétique
a joué un role important dans
'identification d'especes proches
du condor de Californie, un oiseau
menace d'extinction.
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P entre especes, le chercheur s'apercut
qu'une petite séquence d’ADN se
répétait. Tandis que les motifs d’ADN
variaient un peu d'une répétition a
l'autre, une courte séquence identique
de quelque 15 nucléotides, les unités
de base de 'ADN, ne changeait pas.

Une myriade
d’applications
Apreés avoir approfondi son étude,
Jeffreys en a conclu que le « profil
fournit a chaque individu sa propre
empreinte génétique », parles
séquences microsatellites que les
chercheurs utilisent pour distinguer
les personnes. Lemploi du mot
«empreinte » s'est imposé parce que
la méthode permet d'identifier
quelqu’'un exactement comme avec
les empreintes digitales.
Aujourd’hui, 'empreinte génétique,
ou profil génétique, est utilisee de

ALEC JEFFREYS

Le parraindurelevé
d’empreinte génétique au
travail dans son laboratoire.

diverses maniéres. Elle permet non
seulement d'identifier des criminels
mais elle peut aussi étre utilisée pour
identifier un cadavre non reconnais-
sable ou les restes d'un corps datant du
Moyen Age enterré sous un parking

- comme dans le cas de Richard Il
d’Angleterre. Elle peut révéler I'identité
de parents, de fréres et de sceurs
inconnus, exclure une personnede la
liste des suspects dans une enquéte ou
faire sortir de prison un accusé a tort.

Le relevé d'empreinte génétique
peut aussi avoir un but médical. Parmi
ses usages, on retrouve l'appariement
des tissus des donneurs d'organes avec
ceux en attente de greffe et I'identifi-
cation de maladies transmises d'une
génération a une autre.

Il suffit donc de quelques cellules
pour obtenir un profil génétique. Des
techniciens peuvent ensuite en extraire
I'ADN et le couper en parties plus
petites pour obtenir des séquences
de pairesde bases qui se répétent.

En associant un profil a un autre, les
scientifiques peuvent répondre a des

questions avec précision et confiance.

Les chercheurs peuvent

reprogrammer des cellules
difféerenciees pour

qu'elles agissent comme des
cellules souches.
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BIOMETRIE ET ADN

igurez-vous une scéne atroce:

un cadavre ensanglanté sur le sol,

la gorge lacérée, un couteau pres
du corps. Il yadu sang partout : sur les
meubles, surles rideaux, sur le carrelage
de la cuisine. Les chaises sont renver-
sées. Les verres brisés. Les tables
retournées. La victime s'est furieuse-
ment débattue avant de mourir.

Une équipe de la police scientifique
arrive pour commencer l'enquéte.

Elle trouve des traces de sang n‘appar-
tenant pasa la victime. Elle récupére
cette preuve importante et I'envoie au
laboratoire ou des techniciens sequen-
ceront 'ADN dans I'espoir de trouver
une piste. La police trouve mieux que
ca:elle obtient bientét une image
haute résolution en 3D - une photo
d'identité génétique - de ce a quoi
I'assassin pourrait ressembler.

Nous ne sommes pasdans un
épisode des Experts ou dans un thriller
hollywoodien. Nous assistons a une
révolution dans la technologie biomeé-
trique qui peut changer lafagcon dont

la police, et d'autres institutions,

travaillent. La biométrie est une

méthode permettant dauthentifier
scientifiquement une identité.

Elle permet d'identifier des personnes
grace aux empreintes digitales,

a la voix, aux traits du visage, a l'iris
del'ceil, aux veines et a la géométrie
de la main. Nous utilisons la biométrie
tous les jours pour déverrouiller notre

iPhone et nous sommes controlés a

I'aéroport grace a elle. Mais aujourd’hui,

la police et la justice font de plus en
plus appel a la biométrie génétique
pour identifier des personnes grace

aleur matériel génétique.

Précision et fiabilité
La création d'une image a partird'une
minuscule goutte de sang n'est

qu’un aspect de la biométrie génétique,

une chose que Sherlock Holmes

n‘aurait jamais pu imaginer. Le concept

est simple:alaide d'indicateurs
génétiques présents par exemple
dans le sang, la salive ou le sperme,
les enquéteurs peuvent reconstruire

une image du coupable oudela

victime par ordinateur. Ce procéde »

Dans moins de dix ans, les

scientifiques seront capables
de sequencer un genome

PORTRAIT ROBOT
NOUVELLE GENERATION

Une nouvelle technique
génétique permet aux
enquéteurs de la police
scientifique de produire une
image en haute résolution
du visage potentield’un
criminel ou d’une victime.

entier en quelgues heures.
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» peut déterminer la couleur des yeux

et de la peau d'une personne, celle
de ses cheveux, les caractéristiques
de son visage, etc.

L'algorithme utilisé par les scienti-
fiques pour créerl'image est extréme-
ment précis car il modélise I'age d'une
personne, sa taille, son poids et méme
son indice de masse corporelle.

Ce procéde peut non seulement étre
appliqué pour démasquer un suspect
dans une affaire de meurtre mais aussi
pour identifier des victimes brilées ou
trop mutilées pour qu'on puisse les
reconnaitre. |l peut aussi aider la police
a résoudre des affaires classées si ’ADN
est encore a disposition.

Les policiers de Columbia, en
Caroline du Sud, se sont tournés vers
la science dans I'espoir qu'elle leur
fournisse une piste dans une affaire
vieille de quatre ans, un double

homicide d'une meére et de son enfant.
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Il n"y avait aucun témoin oculaire mais
I'agresseur avait laissé son ADN sur la
scene de crime. Les chercheursd’un
laboratoire prive ont prélevée cet ADN
et I'ont utilisé pour générer une image
en 3D du meurtrier (qui court cepen-
dant toujours). Les policiers de Calgary,
au Canada, ont fait appel a cette
technique pour creer le portrait d'une
mere dontle bébé a été retrouve mort
presd’'une benne a ordures. En 2018,
des policiers de I'Etat de Washington
ont dévoilé le portrait-robot d'un
suspect dans une affaire de meurtre
vieille de trente ans.

La biométrie genétique est bien
supérieure a d'autres types de biome-
tries car elle est plus fiable. Les données
glanées dansles genes d'une personne
peuvent étre précisément définies au
niveau le plus fin. De plus, ces informa-
tions ne changent pasau cours de la vie
ou apres la mort d'une personne.

TRAVAIL D'EXPERTS

Les enquéteurs sur les scénes
de crime doivent prendre
soin de ne pas contaminer
les preuves génétiques

qu’ils récoltent.



Dans la maladie génétique

du syndrome de Laron,
le corps est insensible a
I'hormone de croissance.

UN SEQUENCEUR ULTRA RAPIDE

n 2017, des chercheurs de l'université de

Columbia ont annonceé avoir découvert un
moyen d'identifier rapidement et avec préci-
sion des personnes a partir de leur ADN en utili-
sant un nouveau logiciel. Si cette nouvelle peut
sembler banale comparée a d'autres dévelop-
pements plus spectaculaires dans le monde de
la génétique, ce procédé permet d'identifier
rapidement les victimes d'une catastrophe
et de révolutionner les enquétes sur les
scenes de crime. Plus important encore, cette
technique peut étre utiliseée pour découvrir
des lignées cellulaires contaminées dans des
expériences sur le cancer, ce qui pourrait sauver
des millions de vies et des milliards d'euros.

Les chercheurs ont développé le nouveau
logiciel pour qu'il fonctionne avec une machine
de la taille d'une carte bancaire qui colte envi-
ron 1000 dollars et extrait des brins d’ADN des
cellules corporelles. Lappareil, appelé MinlON,
séquence ensuite des chaines aléatoires de
nucléotides en trois secondes. Puis les scienti-
fiques utilisent un algorithme pour comparer au
hasard ces variations avec d'autres profils géné-
tiques présents dans des bases de données
en ligne. Il est alors possible de déterminer
I'identité d'une personne en quelques minutes.

Ce procédé peut rendre l'identification des
victimes bien plus facile, mais les développeurs
du séquenceur MinlON disent que son usage
le plus prometteur est I'authentification des
cellules dans les recherches expérimentales.
Pour montrer que cela fonctionne, les scienti-
fiques ont rapidement fait correspondre une

souche séquenceée de cellules leucémiques
avec un fichier de référence présent dans

une base de données de cellules cancéreuses
en ligne. Et quand ils ont contaminé les
mémes cellules avec d'autres cultures, MinlON
a écarté la correspondance.

Les scientifiques utilisent aussi le séquen-
ceur MinlON pour diminuer le colGt de leurs
recherches. Aux Etats-Unis, les instituts de
recherches et les universités dépensent environ
28 milliards de dollars par an pour des études
qui ne peuvent étre reproduites a cause de
lignées cellulaires mal identifiées ou contami-
nées. L'équipement requis pour valider des
lignées cellulaires étant tres colteux, la majorité
des chercheurs sautent cette étape. Le séquen-
ceur MinlON la rend plus facile et moins chére.
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LE DEPISTAGE NON
INVASIF DE 'ADN FCETAL

haque année, des milliers

de femmes en début de

grossesse subissent un test
génétique du foetus qui se développe
dans leur ventre. Une des options
de test les plus récentes appelée
« dépistage prénatal non invasif »
(DPNI), est simple et ne requiert rien
de plus qu'une prise de sang de la
future maman qui peut étre effectuée
des 10 semaines de grossesse.

Ce test, mis sur le marché en 2011,

a été salué comme étant une avancée
majeure pour la santé du foetus. Il est
moins invasif et comporte moins de
risques que d'autres tests prénataux
comme l'amniocentése, qui consiste
a extraire du liquide amniotique et ale
passer au crible, et le prélevement de
villosités choriales (PVC) qui consiste
a prélever et examiner des tissus
du placenta. Lamniocentése comme
le PVC doivent s'effectuer avecune
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longue aiguille gu’on insére a travers le
ventre de la mere afin d'extraire un
échantillon du liquide amniotique.

Le taux de détection de la triso-
mie 21 chez un foetus est de 99 % pour
le DPNI, ce qui est proche de celui
de I'amniocentése. Aucun test de
dépistage n'est en revanche efficace
a 100 %. Pour cette raison, bon
nombre de médecins recommande-
ront l'autre test pour confirmer un
résultat positif.

Voici comment fonctionne le DPNI :
dans le systeme sanguin de lafemme
enceinte circulent de petits fragments
d’ADN placentaire relachés par le
placenta au cours des premiéres
semaines de grossesse. Le placenta
fournit de 'oxygene et des nutriments
au feetus qui se développe. La tech-
nique derriere le test permet aux
scientifiques d'analyser les fragments
d’ADN foetal dans le systéme sanguin

Le groupe sanguin d'une
personne est entierement
controle par ses genes.



PLUS SIMPLE, PLUS SUR
Derécentes avancées
scientifiques, comme le
dépistage prénatal non
invasif, ont rendu la
détection de certaines mala-
dies génétiques chezle
foetus plus facile et plus sar.

de la meére apres les avoir différenciés
de I'ADN maternel. Les scientifiques
sont ensuite capables de déterminer
s'ily aune copie en trop ou une
copie manquante d'un chromosome
foetal qui pourrait indiquer que
I'enfant a un risque élevé d'étre atteint
de la trisomie 21.

Il peut étre délicat de compter les
fragments d’ADN foetal parce qu'il
doit y en avoir assez dans le systeme
sanguin de la mére pour pouvoir
effectuer une analyse fiable. Enregle
générale, la quantité d’ADN feetal dans
le systéeme sanguin de la mére doit
étre au-dessus de 4 % pour donner des

résultats précis. Ce pourcentage

peut étre inférieur si la mére souffre
d'obésité, si elle est enceinte depuis
moins de 10 semaines ou si elle
prend des anticoagulants.

Méme si le dépistage prénatal non
invasif est recommandé pour détecter
la trisomie 21, il est incapable de
détecter d'autres maladies génétiques
comme la mucoviscidose et la drépa-
nocytose. Les médecins prescriront
généralement ce test aux femmes
dont les grossesses sont considérées
arisque a cause de I'age de lamere,
d’'antécédents génétiques anormaux
ou d'autres facteurs.



GENE BRCA ET CANCER

ngelina Joliea bouleverse le

monde en 2013 en annonc¢ant

qu'elle avait choisi de se faire
enlever les deux seins par mastectomie
préventive. L'actrice avait été testée
positive pour une mutation sur le géne
BRCA1, quiaugmente de maniere
significative le risque de développer
un cancer du sein. Parce que sa mere
est morte d’'un cancer de 'ovaire

a 56 ans, Angelina Jolie a choisi de subir

une intervention chirurgicale par

88 NATIONAL GEOGRAPHIC

précaution. « Mes medecins ont estimeé
que j'avais 87 % de risques d'avoir

un cancer du sein et 50 % de risques
d‘avoir un cancer de l'ovaire, méme si

la menace est différente pour chaque
femme, a-t-elle écrit dans une tribune
pour le New York Times en 2013.

Seule une fraction des cancers du sein
résulte d'une mutation génétique héri-
tée. Les porteuses d'un gene BRCA1
défectueux ont en moyenne 65 % de

risques d'en étre atteintes. »

MUTATION DU BRCA1
Cette image produite par
ordinateur d'une femme
atteinte d'un cancer dusein
montre la tumeur (en rose)
dansle sein droit. Une muta-
tion génétique surle géne
BRCATaugmentelerisque
de développer la maladie.



LE SAVIEZ-VOUS ?

Des scientifiques peuvent faire
pousser de la peau artificielle-

ment afin de la greffer ensuite

sur le corps d'une personne.

Risque plus élevé

Quand le gene BRCA1 fonctionne
normalement, il élimine les tumeurs en
interagissant avec d'autres protéines
pour réparer des brins d’ADN cassés.
Des facteurs environnementaux
comme l'exposition a des toxines ou a
des radiations peuvent détériorer ces
brins. Cependant, quand le BRCA1
mute, il ne peut pas correctement
réparer '’ADN endommagg, ce qui
permet a plus de cellules cancéreuses
de se développer.En conséquence, une
femme porteuse de la mutationaun
risque plus éleve de développer des
cancers du sein et de l'ovaire.

Devant la menace, Angelina Jolie
s'est soumise a une série de tests pour
déterminer si elle avait un cancer de
l'ovaire ou non. Bien que les résultats
aient été négatifs, elle a décideé d'agir
préventivement. En 2015, des chirur-
giens luiont retiré les ovaires et les
trompes de Fallope, apres luiavoir retiré
les deux seins deux ans auparavant.

« Je n'ai pas uniquement fait cela
parce que je porte le gene BRCA...],
a-t-elle écrit dans une autre tribune du
New York Times en 2015. J'ai parlé avec

de nombreux médecins[...] Il existe
d'autres options[...] Il existe plus d'une
maniere de gérer tout probleme de
santé[...] Dans mon cas, les [...] médecins
que jai rencontrés ont convenu que la
chirurgie pour retirer mes trompes

et mes ovaires était la meilleure option,
car non seulement j'étais positive au
test sur le BRCA, mais trois femmes de
ma famille sont mortes du cancer. »

Les femmes comme les hommes sont
porteurs du géne BRCATet de son cousin,
le BRCA2. Bien que la mutation puisse
étre transmise par les deux parents,
elle reste relativement rare dans
la population globale. Les médecins
recommandent le dépistage si:

e on adiagnostiqué un cancer du

sein a un membre de votre famille

aunjeune age;

e il yadesantécédents familiauxde

cancers affectant les deuxseins;

e il ya desantécédents familiaux

de cancersdu sein oude l'ovaire ;

e on adiagnostiqué un cancer

du seina un homme de votre famille ;

e un membre de votre famille est

porteur d'une mutation des génes

BRCATou BRCA2.
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LES DATES CLES

DES TESTS GENETIQUES

e nos jours, les tests génétiques
D utilisés en médecine vont

de soi. Mais ils ont fait du
chemin depuis les premiers essais de

Gregor Mendel. Voici une breve
histoire de leurs progres.

1959 Des chercheurs découvrent
qu'une troisieme copie du chromo-
some 21est al'origine de la trisomie 21
(ou syndrome de Down).

1965 Marshal Nirenberg est le
premier a décrypter les bases du
code géneétique.

1977 Walter Gilbert et Frederick Sanger
mettent au point le séquencage qui
permet aux scientifiques de déterminer
I'ordre spécifique des bases d’ADN.
1978 Les génes responsables de la
drépanocytose sont cartographiés.
1978 Une bactérie est modifiée géné-
tiquement pour produire de l'insuline,
I'hnormone qui régule le niveaude
glucose sanguin chez 'humain.

1983 Des scientifiques cartographient
le géne de la maladie de Huntington,
une maladie génétique neuro-
dégénérative a l'origine de la perte
des fonctions motrices et cognitives
chez l'adulte.

1989 La mutation génétique a l'origine
de la mucoviscidose est découverte.
1990 Le premier géne associé a un
risque accru de cancerduseinetde
l'ovaire est identifié : c'est le gene BRCA1.
1995 Le Congrés américain étend

le champ daction de la Loi sur les
Ameéricains avec handicap pour

couvrir les discriminations fondées

sur I'information génétique.

2003 Une analyse génétique du VIH,

le virus a l'origine du sida, laisse penser
qu'il estapparu pour la premiére fois
aux Etats-Unis en 1968.

2011 La mutation génétique a l'origine
de la maladie de Charcot est identifiée.
2011 Des scientifiques travaillant
al'école de médecine de l'université
Northwestern, pres de Chicago,
découvrent un gene responsable dela
production de sperme chez les
mammiféres mais aussi chez les insectes.
2016 Découverte de changements
génétiques sur le gene MSH3 qui
contribuent a une nouvelle forme de
cancer du célon héréditaire.

2018 Des scientifiques rapportent avoir
mis au jour une mutation génétique rare
a l'origine de la rétinite pigmentaire, une
affection fréquente de larétine.

LE SAVIEZ-VOUS ?

Des poules génetiqguement modifiees
synthétisent dans leurs ceufs
des substances anticancereuses.
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CHAPITRE 5

QUE NOUS RESERVE
'AVENIR?

Il y a seulement soixante-dix ans, le monde ne savait pas grand-chose de 'ADN. Mais une fois sa structure
découverte par les scientifiques, des portes se sont ouvertes sur des espaces dont nous n‘imaginions pas
I'existence. Nous nous sommes mis a explorer certains des détails les plus fondamentaux nous concernant et
concernant le monde qui nous entoure. Nous avons mis au jour de nouvelles facons de diagnostiquer et de
combattre la maladie. Nous avons appris a cloner les animaux et a modifier les génes. Au fildes décennies, des
découvertes incroyables n‘'ont cessé de bouleverser nos vies.

Une chose est certaine, a chaque nouveau pas que nous faisons vers l'avenir, les progrés en génétique
continueront de nous émerveiller. Parce que nous sommes de plus en plusen mesure de manipuler le génome
humain. Il n"y a pas si longtemps, la communauté scientifique s'accordait a dire que les génes hérités de nos
parents ne pouvaient étre modifiés. Depuis, la cartographie du génome humain achevée, c'est 'hypothese
inverse qui a été démontrée. A chaque avancée, chacun d’entre nous devra répondre a une multitude de
questions éthiques, légales, religieuses et sociales ; des sujets auxquels nous n‘aurions pas pensé en 1953, quand

Watson et Crick ont découvert la structure en double hélice.
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experience

Se faire cuire un ceuf

LADN est une molécule en trois dimensions maintenue par des
chaines de proteéines. Si les protéines changent ou se dénaturent,
alors la structure de 'ADN change aussi. Pour observer le
fonctionnement de cette dénaturation, faites cette expérience
simple en faisant cuire un ceuf dans de l'alcool.

Ce dont vous avez besoin

m De l'alcool a 90°
m Un verre ou un petit récipient
= Un ceuf cru

Marche a suivre

Etape 1

Versez l'alcool dans le verre ou dans le récipient.
Etape 2

Cassez I'ceuf et mettez le jaune et le blanc dans
le récipient contenant l'alcool.

Etape 3

Attendez deux heures et voyez par vous-méme.

MAINTENANT, TOURNEZ LA PAGE
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LE SAVIEZ-VOUS ?
La dystrophine, une proteéine
presente dans les muscles, est
le gene humain le plus long

‘avec 2,4 millions de bases.

i




Que sest-i
0ASSE

L'ceuf a cuit ! Mais moins vite que si vous l'aviez fait au plat ou bouillir. Le blanc

d'ceuf contient une protéine appelée I'albumine. Une réaction chimique s'est produite

quand vous avez ajouté 'ceuf dans l'alcool. La température de I'ceuf a augmenté

sous son effet, changeant la structure, ou conformation, des protéines. Le blanc

s'est solidifié et le jaune, qui contient principalement des graisses, s'est raffermi.
Bien que vous n‘ayez pas techniquement modifié 'ADN de l'ceuf, 'expérience

est un bon exemple de ce qui se passe quand I'ADN se dénature. A mesure

que les protéines se modifient, la double hélice de 'ADN se déroule car les liaisons

hydrogéne qui la maintiennent s'affaiblissent et cassent. Un ADN dénaturé

peut étre a l'origine de nombreuses maladies héréditaires.

HERITAGE NEFASTE

Une mére se penche sur safille
de trois semaines atteinte d'une
maladie génétique qui l'oblige
arecevoir une transfusionde
sang toutes les trois semaines.
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LE SAVIEZ-VOUS ?

Des scientifiques ont Si onimprimait les 8 8
obtenu par génie 3,2 milliards de lettres du
génétique du raisin géant génome humain, on pourrait
surnomme graisin, bien remplir 100 000 pages
plus grand que le raisin normal. d’annuaires téléphoniques.

modifiés ont ete lachés en partagent plus de 3 milliards
Afrique pour stopper la 40a50%de de pairesde

Des moustiques Les humainset Le génome humain
génétiquement les choux est constitué de

propagation du paludisme. | leur ADN. bases d’ADN.
La mutationalorigine Les alléles récessifs
delamyopathiede ~ « synthétisent .
Duchenne estsituée peu ou pas du tout

sur l'un des deux de proteines.

chromosomes X de la mere.

Seule une femme sur 50 millions “ Quandla tempeérature @
est atteinte de lamaladie contre dépasse 90°C, les brins d’ADN

un homme sur 3500. commencent a se casser.
Des scientifiques Le clonage positionnel, une
tentent de produire methode permettant de
génétiquement une vache qui, trouver un géene sans connaitre
quand elle a des flatulences, la protéine gu’il code, aide
emet moins de méethane, les chercheurs a comprendre

un gaz a effetdeserre. les maladies héréditaires.
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POUVONS-NOUS
ODIFIER NOS GENES ?

e corps humain est une machine

fantastique qui accomplit une

multitude de choses. Il nous
permet de concevoir puis de construire
des vaisseaux spatiaux capables de
voyager aux confins du systéme solaire.
Il nous permet de sentir une rose ou
de courir un marathon. Nous sommes
capables de faire cela et bien plus parce
que notre corps est composé de
milliards de cellules qui recoivent des
ordresde 'ADN: nos genes.

Avant, les généticiens pensaient que
les humains devaient définitivement
subir les genes hérités de leurs parents.
Nous savons désormais que nous
pouvons les modifier sans en changer
la séquence d’ADN. Ce savoir a donné
naissance a une nouvelle science:
I'épigénétique. Le mot est composé
du préfixe grec « epi », qui veut dire
«au-dessus » ou «sur», et de « géné-
tique ». Donc épigénétique signifie
au-dessus de ou sur la génétique, et fait
référence aux modifications de TADN

qui activent ou inhibent des génes. Pour
le dire plus clairement, cela concerne
I'utilisation ou 'expression des genes.
Lorsqu’ils ont terminé de carto-
graphier le génome humain en 2003,
les scientifiques avaient découvert
25000 genes. Mais ces génes ne
fonctionnent pas d’eux-mémes.
lls ont besoin qu’on leur dise quoi
faire, ou le faire et quand le faire. Les
modifications épigénétiques, quon
appelle étiquettes, donnentleurs P

LE SAVIEZ-VOUS ?

LES VERTUS DU SPORT
Les personnes faisant de
I'exercice physique régulie-
rement, comme ce mara-
thonien a gauche, sont
susceptibles de modifier

la fagon dont certains de
leurs génes sont exprimés,
activésou inhibés.

CISEAUX MOLECULAIRES
Crispr, un procédé molécu-
laire permettant de modifier
ungéne, illustré de facon
imageée adroite, fait appel

a des enzymes pour couper
et coller des séquences
spécifiques d’ADN.

Des scientifiques cherchent
actuellement des facons

de modifier génétiqguement des
bactéries pour qu'elles puissent
« devorer » les dechets nucleaires.
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P instructions a chaque gene. Ces
étiquettes chimiques commandent le
génome en ordonnant a chaque gene
de s'activer ou de s'éteindre, comme
on utiliserait uninterrupteur. D'autres
étiquettes agissent plus comme des

variateurs de lumiére en disant aux génes

d'augmenter ou de diminuer en intensité.

Notre génome contient au moins
quatre millions de ces « interrupteurs »
qui peuvent étre en position «allumé »
ou « éteint », «atténué » ou « plus
lumineux », souvent sous l'influence
de ce que nous faisons au quotidien
et de notre environnement. La ciga-
rette, le sommeil, I'exercice physique,
I'alimentation et I'exposition aux
toxines peuvent, parmid‘autres
choses, affecter le comportement de
ces marqueurs épigénétiques. Des
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chercheurs de l'université de Keele,
en Angleterre, suggérent que les
étiquettes épigénétiques présentes
dans nos muscles s'ajustent lors
d'exercices de musculation. Ces
étiquettes permettent a nos muscles
de se souvenir comment ils se sont
développés apres étre retournés
aleur taille initiale. Ce qui veut donc
dire qu'’en mangeant la nourriture
appropriée ou en faisant de |'exercice,
par exemple, vous pouvez vous
protéger contre la maladie en étei-
gnantdivers interrupteurs sur des
genes spécifiques. Etinversement.
La modification de gene est une
autre facon de modifier notre ADN.
Les scientifiques ont inventé une
variété d'outils moléculaires, comme

Crispr (voir encadré ci-contre), pour

MEMOIRE MUSCULAIRE

Des chercheurs ont découvert
queles étiquettes épigéné-
tiques présentes dansnos
muscles s'ajustent aux exer-
cicesde force.Cela permet
anos muscles de serappeler
comment ils se renforcent.



corriger, replacer ou supprimer des La modification de géne ne concerne

geénes défectueux. La modification pas uniquement la santé humaine.
de géne permet aux scientifiques Aux Etats-Unis, de nombreux agricul-
de cibler des genes spécifiques et teurs font pousser des plantes généti-
de rectifier des mutations nuisibles. quement modifiées, ce quileur permet
Les généticiens ont déja utilisé cette de faire un autre produit sans ajouter
méthode pour modifier la fagon dont de génes provenant d'un autre orga-
les cellules du systéme immunitaire nisme. Des tomates sans graines et
combattent le cancer. lls sont aussi des champignons qui ne brunissent
capables de modifier les génes d'un pas en vieillissant sont deux exemples
embryon humain pour que le futur daliments plus commerciaux obtenus

bébé n'hérite pas de certaines maladies. grace a la modification de géne.

DU CHIEN TRES MUSCLE AU BEBE DONNEUR

n 2015, des chercheurs chinois du GIBH (un
E institut de recherche situé a Guangzhou, en
Chine) ont fait scandale en créant un couple de
chiens trés forts, des beagles, nommés Hercule
et Tiangou. En utilisant la technique Crispr, une
« paire de ciseaux » moléculaires permettant
de réécrire le génome, les scientifiques ont
désactivé chez ces chiens un géne responsable
de la production d’'une protéine empéchant
la croissance musculaire. Résultat : les beagles
prenaient de la masse musculaire.

Comment les scientifiques ont-ils accompli
cette prouesse ? Crispr utilise des enzymes
qui coupent et collent des segments
spécifiques de 'ADN. Le transgéne a été injecté
dans plus de 60 embryons de beagles.
Vingt-sept chiots sont nés, mais seulement
deux portaient ces génes modifiés, un indice
de la difficulté de ce procédé.

Ces chercheurs ne cherchaient pas a créer
des « animaux sur mesure », mais plutot a uti-
liser cette expérience pour aider a combattre
des maladies humaines. Cependant, cette
modification de genes a ouvert la porte ala
création d'animaux vivant plus longtemps
ou plus intelligents par exemple.

Si créer des animaux sur mesure est une
chose, engendrer des bébés humains de la
méme maniere en est une autre. Mais cela s'est
déja produit en I'an 2000 apres que des cher-
cheurs ont créé ce que beaucoup considerent

comme le premier bébé sur mesure. Cet enfant,
Adam Nash (a gauche sur la photo avec son
pére), a été congu par fécondation in vitro pour
une raison particuliere : permettre a Molly,

sa sceur de 6 ans, de survivre. Molly (a droite
sur la photo) était atteinte d'une maladie rare,
'anémie de Fanconi, qui se caractérise par de
graves saignements et un systéme immunitaire
affaibli. La majorité des enfants atteints de
cette maladie meurent avant I'age de 9 ans.

La meilleure option pour sauver

Molly était une greffe de cellules souches.

Pour cela, ses parents ont décidé de créer un
donneur, Adam. Avant la naissance du bébé,
des scientifiques ont testé son ADN pour véri-
fier s'il portait les génes responsables de cette
maladie. Ce n'était pas le cas. Un mois plus tard,
Adam est né, et Molly a recu une greffe de
sang de son cordon ombilical qui contenait des
cellules souches. Adam a sauveé la vie de Molly.
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SE PREND-ON POUR DIEU?
N'EST-CE PAS DANGEREUX?

orsqu’elle esta son sommet, la
science est une porte ouverte sur

de grandes vérités. Mais parfois,

dans leur zéle a résoudre des problemes,

réels ou non, les scientifiques oublient
les questions essentielles inhérentes
a leurdomaine: quelle en est la finalité ?
La génétique a-t-elle atteint ses limites ?
Les généticiens avancent-ils si vite
que leurs découvertes vont bouleverser
la société ? Doivent-ils penser aux
conséquences philosophiques,
ethiques et religieuses de leur travail ?
Ce ne sont pas des questions
abstraites. Nous sommes désormais
capables de cloner un étre humain.
Ce n'est peut-étre pas facile, mais nous
possédons la technologie nécessaire.
Nous sommes aussi en mesure - méme
si c'est compliqué - de manipuler des
genes pour qu'ils fassent ce qu'on leur
demande. Aujourd’hui, ces applications
sarticulent autour de I'éradication de
certaines maladies afin d'améliorer la vie

des gens. Tout cela peut changer
demain. N'importe ou, un scientifique
peut vouloir créer une espéce de
superhumains intelligents, séduisants
et forts; un systeme de caste génétique
ol ceux ayant les « meilleurs » génes
domineraient ceux qui seraient généti-
quement «inférieurs ». Le regretté
physicien Stephen Hawking nous a mis
en garde contre ce genre de choses.

Ethique et morale

La génétique est une science particu-
liere. Nos génes sont qui nous sommes.
lls sont notre essence. C'est la raison
pour laquelle la génétique est un
champ de mines de questions éthiques,
morales et |égales, dont des questions
se rapportant, entre autres,

a lavie privée, aux tests génétiques

et ala modification du patrimoine
génétique. Les questions sont nom-
breuses; lesréponses, en revanche, »

DEFIS FUTURS

La génétique peut ouvrir la
voie a des choses merveil-
leuses; mais c'est une science
pleine de dilemmes éthiques,
légaux, religieux et moraux.

A bord de la Station spatiale

internationale se trouve une copie
numerisee du genome du
physicien Stephen Hawking, mais
aussi celles d'autres personnalités.
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P sont souvent évasives. Aux Etats-Unis
par exemple, unbon nombre de
législatures d'Etat ont voté des lois
protégeant les données génétiques
d’'une personne dans le but d'empécher
leur exploitation et leur acces sans le
consentement de I'individu concerné.
Tres bien. Mais quelles sont les
conséquences de ce type deloi ?

Ces données ne devraient-elles pas
étre accessibles aux chercheurs?
N'est-il pas logique de supposer que,
plus ceux-cisont en possession
d'informations, plus ils seront suscep-
tibles de trouver des remédes a
différentes maladies ? Ce type de

barriere met-il des vies endanger?

Propriéte et acces

Les compagnies d'assurances ou les
employeurs devraient-ils avoir acces
aux tests génétiques ? Peuvent-ils

utiliser ces informations pour refuser

GENETIQUE ET VIE PRIVEE
Vos données génétiques
sont-elles en sécurité ?

Rien n'est moins sar.

d'assurer une personne ou pour lui
refuser un emploi? Une étude datant
de 2013 menée aux Etats-Unis, au
Canada et en Australie, s'est intéressée
a 433 personnes arisque pour la
maladie de Huntington. Des chercheurs
ontrévelé que, surl'ensemble des
participants, 46,2 % avaient subi une
forme de discrimination génétique ou
de stigmatisation se fondant sur leurs
antécédents familiaux ou sur des
dépistages génétiques. Presque 26 %
ont rapporté avoir été discriminés

par des compagnies d'assurances, et
6,5 % dans un cadre professionnel.

En France, la loi interdit le recours aux
tests effectués par des entreprises ou
ala demande de particuliers.

Les tests génétiques devraient-ils
étre utilisés pour confirmer la paternité
d'un parent sans que tous les individus
concernés donnent leur consente-
ment ? Les gouvernements et d'autres
institutions devraient-ils avoir acces
a vos informations génétiques
contenues dans des bases de données
privées ? Qui est le véritable « proprié-
taire » de cesinformations et qui décide

de qui peutyaccéder? »

LE SAVIEZ-VOUS ?
Les personnes porteuses

du gene de la dréepano-
cytose sont mieux
protégees que les autres
contre le paludisme.
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DEVRIEZ-VOUS CLONER VOTRE ANIMAL PREFERE ?

ertaines personnes aiment tellement

leurs animaux qu’elles feraient n'importe
quoi pour les garder prés d'elles le plus long-
temps possible, comme aller jusqu’a les clo-
ner. En 2005, des scientifiques sud-coréens
ont annonce avoir clong, pour la premiere
fois, deux lévriers afghans. L'un des chiots est
mort juste apres la naissance mais le second,
Snuppy, a vécu 10 ans.

« Snuppy est le produit d'un laboratoire
dans lequel le procédé minutieux du clonage
est devenu une routine, écrivait a I'époque le
magazine Time. Des années d’expérimenta-
tions, d'innombrables incidents et d'échecs
décourageants ont abouti a une technique si
précise qu'elle peut méme s‘attaquer aux défis
du clonage le plus difficile, comme celui des
chiens. Et cela indique que presque n'importe
quel mammiféere peut étre cloné. »

Depuis la naissance de Snuppy, de nom-
breux détenteurs fortunés d'animaux ont
décidé de mettre la main a la poche pour
faire cloner leur partenaire adoré, ainsi dans
certains cas 45 000 dollars pour des chiens
et plus de 20 000 dollars pour des chats.
Plusieurs entreprises, dont certaines aux Etats-
Unis, seront heureuses de cloner votre animal
a condition d'y mettre le prix. Deux des chiens
de l'actrice et chanteuse Barbra Streisand ont
été clonés a partir des cellules de Samantha,
son coton de Tuléar adoré. « J'étais si dévas-
tée par la disparition de ma petite Samantha
apres quatorze années passées ensemble que
je voulais qu'elle reste avec moi d'une maniere
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ou d'une autre. Cétait plus facile de la laisser
partir si je savais que je pouvais garder une
partie d'elle en vie », a expliqué Streisand dans
une tribune publié dans le New York Times.
Avant de cloner votre animal de com-
pagnie, vous devriez réfléchir a plusieurs
facteurs, pas uniquement pécuniaires. Bien
que ce nouvel animal soit génétiquement
identique a celui qui est mort, il aura sa
propre personnalité. Un clone peut posséder
le méme génome que I'animal qui est mort,
mais chacun est unique, au sens premier du
mot. « Vous pouvez cloner I'apparence d'un
chien, a écrit Streisand, mais vous ne pouvez
pas cloner son ame. Pourtant, a chaque fois
que je regarde leur visage, je pense a ma
Samantha [...] et cela me donne le sourire. »

LE SAVIEZ-VOUS ?
La mucoviscidose est

causée par un seul gene
défectueux et touche
environ 200 enfants

par an en France.



LE POUVOIR
DE TRANSFORMER

La génétique transforme
notre monde pour le meilleur,
mais nous devons, en tant
que citoyens, étre conscients
des conséquences.

» Savoir et prudence
Modifier le génome revient-il en outre

a jouer a Dieu? Ou est la limite entre
prévenir les maladies et améliorer ce que
la nature nous a donné ?Si la majorité
conviendra qu'il est dans l'intérét de

la société de découvrir des thérapies
géniques capables de combattre les
maladies, on peut toutefois se demander
si cette technologie devrait étre utilisée
pour rendre les individus plus intelligents,
plus forts ou plus rapides. Devrions-nous
concevoir nos futurs enfants sur mesure
pour qu'ils soient séduisants ?

Bien entendu, nous pouvons légiférer
sur ce genre de choses mais cela résout-il
vraiment les probléemes ? Ce n'est pas
ce que Stephen Hawking pensait.

Tant qu'ily aura un monde a explorer
ettant qu'il y aura des questions sans

réponses, la science serala. Elle ne
peut pas étre arrétée et peut-étre
qu'elle ne devrait pas I'étre.

Et c'estlaque vousentrez en jeu.
Il estimportant de ne pas laisser les
scientifiques prendre des décisions
qui impacteront votre vie ou celles
de vos amis et de votre famille. Il nous
appartient a tous de comprendre les
conséquences de ce que la génétique
a produit. Plus haut, nous avons utilisé
I'expression « le meilleur des mondes »
pour décrire la génétique. Cal'est
réellement. La génétique ale pouvoir
de transformer nos vies de maniére
miraculeuse pour le meilleur, mais
nous devons tous diriger le navire
pour ne pas finir par nous échouer.
S'éduquer et s’'informer sont les
meilleurs moyens de se protéger.
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