
CHAP 5 : 
VARIATIONS GENETIQUES  

ET SANTE 



Rappels  

http://tp-svt.pagesperso-orange.fr/maladie.htm 



DEFINITIONS 

Mutaiton géreminale : 
mutation d’une cellule à l’origine des gamètes. 

Mutation somatique : 
Mutation d’une cellule 2n (diploïde) du corps. 
Mutation somatique : 

Mutation germinale 



 

• De quels facteurs dépend l’apparition de 

pathologies ? 

 

 

• Comment expliquer la résistance de 
bactéries aux antibiotiques ?                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                         

 

Problématiques  



3B : variation génétique et santé 

I. Les mutations somatiques causent des cancers 



Frottis cervico-vaginal 



66% cellules saines 
33% cellules anormales 

=> Néoplasie de bas grade 

Frottis cervico-vaginal 1 



50% cellules saines 
50% cellules anormales 

=> Néoplasie de bas grade 

Frottis cervico-vaginal 2 



50% cellules saines 
50% cellules anormales 

=> Néoplasie de bas grade 

Frottis cervico-vaginal 3 



10% cellules saines 
90% cellules anormales 

=> carcinome 

Frottis cervico-vaginal 4 



Document : Un diagnostic efficace 



DONC le frottis est un moyen efficace de 
dépister les cancers du col de l’utérus.  

Document : exploitation 

On OBSERVE que l’apparition de cancers du 
col de l’utérus chez la femme de plus de 
55ans coïncide avec une pratique moins 
fréquente du frottis cervico-vaginal.  



BILAN 

Diagnostic : 
 techniques permettant de 
déterminer la cause de 
symptômes. 

Dépistage :  
contrôle, recherche non 
ciblée par des techniques 
non invasives.  

DEPISTAGE 

DIAGNOSTIC 

Dépistage de la mucoviscidose 

Fillette diagnostiquée pour la 
mucoviscidose 



  Comparaison des gènes de la P53 chez des 
individus sains et atteints de cancer du col de l’utérus 

MUTATIONS 



P53 et cancer 

P53 

P53 

P53 

ADN 

Acides aminés 
impliqués dans 

la fixation 
P53/ADN 



P53 et cancer 



P53 et cancer 



Cancer 



On a établi un lien entre des mutations de la 
P53 et le cancer du col de l’utérus : 
 mutation du gène codant pour la P53  
 P53 ne se fixant pas à l’ADN ne peut plus : 
- réparer l’ADN des cellules mutées ou  
- arrêter leur cycle cellulaire, empêchant la 

cellule de se diviser ou 
- déclencher leur suicide cellulaire : apoptose. 
 Les cellules mutées se divisent, pouvant 
donner un cancer. 

BILAN 



Virus HPV et cancer 

Le virus HPV en grande 
quantité dans les cellules 
du col de l’utérus 
transfère des gènes qui 
les rendent instables. 



HPV et cancer 



3B : variation génétique et santé 

I. Les mutations somatiques causent des cancers 

II. Les maladies sont souvent multifactorielles 



Les 2 types de Diabète 

Diabète 
de type1 

 Apparait jeune 
 Pas d’insuline : destruction 

cell pancréatiques 
 Faible corpulence 
 Symptomes : somnolence, 

soif, urine beaucoup, 
amaigrissement 

Diabète 
de type2 

 Apparaît après 40ans 
 Forte insulinémie 
 Souvent lié à une 

obésité 
 Asymptomatique 





La régulation de la glycémie 

insuline 

Effet 
diabète 

insuline 



DEFINITION : Le Diabète 

Diabète :  
Pathologie chronique caractérisée par un taux 
anormalement élevée de glucose dans le sang.  

DIABETE 



Les 2 types de Diabète 

Diabète 
de 

type1 

 Apparait jeune 
 Pas d’insuline par destruction 

des cellules pancréatiques 
 Faible corpulence 
 Symptomatique : somnolence, 

soif, urine beaucoup, 
amaigrissement 

Diabète 
de 

type2 

 Apparaît après 40ans 
 Forte insulinémie 
 Souvent lié à une obésité 
 Asymptomatique 

 



La régulation de la glycémie 

HYPERGLYCEMIE 



DM : le diabète de type II 

2/ 



Le Diabète 2 dans le monde 

DONC le diabète a aussi une origine environnementale.  

Les diabétiques sont en constante augmentation mais 6 fois 
plus nombreux dans les pays développés.  



DM : Diabète de type II 

La présence de certains gènes augmente le 
risque de déclenchement du diabète.  

DONC on parle de gènes de prédisposition.  



DM : Diabète de type II 

3/ 

Plus le lien de parenté est étroit, plus le 
risque de développer un diabète.  

DONC le diabète a une origine génétique.  



Diabète2  livre p324-325 

DONC ces gènes de prédisposition sont la 
composante génétique du diabète.  

La présence de certains gènes augmente le 
risque de déclenchement du diabète.  

4/ 



DM : Diabète de type II 

5/ 
gène de prédisposition : 
  
 
 
 

Gène dont la présence 
augmente le risque 
d’apparition d’une maladie.  

http://www.snv.jussieu.fr/vie/dossiers/diabete/type_II/type_II.htm 

Ces gènes ne causent pas le 
diabète directement (comme 
dans xeroderma), leur 
présence augmente le risque 
d’apparition de la maladie.  

6/ 



DM : Diabète de type II 

7/ 

DONC pour un même génome, le lieu de résidence influe 
sur l’apparition de la maladie. L’environnement agit donc. 

Le risque de développer un diabète est plus important 
chez un chinois habitant à Taiwan qu’en Chine.  



DM : Diabète de type II 

7/ 

DONC des facteurs de l’environnement augmentent 
l’apparition du diabète. 

L’IMC élevé et l’absence d’activité physique augmentent 
la prévalence.  



DM : Diabète de type II 

8/ 

Le diabète est donc une maladie multifactorielle : 
- Gènes de prédisposition 
- Environnement  



3B : variation génétique et santé 

I. Les mutations somatiques causent des cancers 

II. Les maladies sont souvent multifactorielles 

III. Les mutations rendent les bactéries 
résistantes aux antibiotiques 



Vidéo pub 

http://www.youtube.com/watch?v=Wp6Vvtvqn24
http://www.youtube.com/watch?v=Wp6Vvtvqn24


  Comparaison de séquences de gènes bactériens 
codant pour la  lactamase 

DONC la résistance a une origine génétique.  

Les bactéries résistantes présentent toutes une mutation 
du gène codant pour la  lactamase.  



 
lacta-
mase 

Résistance bactérienne 



sans streptomycine avec streptomycine 
151 colonies sur 1/8 de boîtes 

Soit 151*8= 1200 colonies 

18 colonies 

Soit 2% environ 

Les mutations sont spontanées et aléatoires. 

Seules les bactéries résistantes survivent. 

Comptage MESURIM 



Résistance bactérienne : SELECTION NATURELLE 



        Simulation FRÉQUENCE ALLÉLIQUE 

Dans un milieu avec 
antibiotiques :  
les bactéries 
résistantes survivent 
plus,  
se reproduisent plus 
donc transmettent 
plus l’allèle codant 
pour la protéine 
résistante.  
Leur nombre 
augmente donc. 

Evolution de la fréquence de l’allèle SHV2 dans 
un milieu avec antibiotique  



Conclusion : 


