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MUTATIONS ET MALADIES GENETIQUES:
Cherchez I’aiguille dans la botte de foin!
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De I’ADN a la protéine: code génétique et mutations

LA SYNTHESE DES PROTEINES LE CODE GENETIQUE
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FREQUENCE ET CAUSES DES MUTATIONS:
Lors de la synthése de 'ADN, le taux d’erreur de
recopiage est habituellement bas (1 base sur un milliard),
de plus il existe un systéme de réparation de I’ADN.

Des modifications dans la séquence du génome peuvent «La fréquence des mutations peut étre augmentée par
apparaitre,c’est ce qu'on appelle une MUTATION: exposition a des agents mutagénes environnementaux:

- un ou des nucléotides peuvent étre remplacés par - les rayons X, les rayons UV, les émissions radioactives. ..
d'autres nucléotides, - certains agents chimiques: bromure d’éthidium.

- un nucléotide peut étre inséré ou supprimé.

Si ces mutations surviennent au niveau des séquences ' ;
impliquées dans la synthése des protéines(séquence ; 4
codante), elles peuvent entrainer la production d’'une

protéine anormale.

Séquence ADN ATG GTG CAC CTG ACT CCT|GAG GAG AAG TCT GCC ...
Séquence protéique  Met Val His Leu Thr Pro|Glu| Glu Lys Ser Ala... . protéine normale

Mutation faux-sens: ATG GTG CAC CTG ACT CCT|GTG GAG AAG TCT GCC ...

La production d’une protéine anormale résultant de la mutation d’un seul
nucléotide peut étre la cause de maladies: par exemple la drépanocytose.

Contact: Christiane Christophe-Hobertus (IRIBHM) adresse email: chobertu@uib.ac.be
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:II Met Val His Leu Thr Prg Val| Glu Lys Ser Ala... —— Protéine modifiée
I$I<J Mutation non-sens : ~ ATG GTG CAC CTG ACT CCT/ TAG|GAG AAG TCT GCC ... - Protéine plus courte
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m Mutation muette : ATG GTG CAC CTG ACT CCT|GAA GAG AAG TCT GCC ...

w Met Val His Leu Thr Pro|Glu| Glu Lys Ser Ala... —— Protéine normale
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L Insertion : ATG GTG CAC CTG ACT CCT|GGA GGA GAAGTCTGC C ...

o Met Val His Leu Thr Pro |Gly Gly Gly Val Cys... | . protéine modifiée
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- Délétion : ATG GTG CAC CTG ACT CCT|G-GG AGA AGT CTG CC ...

w Met Val His Leu Thr Pro| Gly Arg Ser Leu... —— Protéine modifiée
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