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                        Introduction
                    
                

                
                    Au plus simple, la génétique est
                        l’étude du patrimoine d’un organisme. Toutefois, si on creuse un peu plus,
                        elle n’a rien de simple. En plus de jouer un rôle important quant à la lutte
                        contre la maladie, la génétique explique comment un corps grandit à partir
                        d’une seule cellule et comment la vie sur Terre a changé d’innombrables
                        manières au fil de milliards d’années. Encore davantage, elle a le potentiel
                        de créer de nouvelles technologies qui transformeront la société, assurant
                        la santé globale et permettant peut-être même de contrôler le développement
                        futur des espèces et de refaçonner le monde vivant.

                    En tant que science, la génétique est relativement récente :
                        ses bases ont été posées dans les années 1850, mais ses nombreux rameaux
                        n’ont été réunis qu’au début du 
                            XXe siècle. À ses débuts, elle a évolué
                        lentement ; c’est seulement dans les années 1950 que les grands mystères de
                        la génétique ont commencé à être déchiffrés. La découverte de la double
                        hélice de l’ADN est arrivée en premier, suivie par celle du mécanisme qui
                        explique comment un code
                        chimique peut aboutir à un corps vivant. Les progrès s’accélèrent à mesure
                        que les secrets du gène sont percés, mais même aujourd’hui, malgré
                        d’immenses avances, l’ADN renferme de nombreuses énigmes qui restent à
                        résoudre. Nous avons appris à décrypter le code génétique, mais sa
                        traduction est loin d’être finie.

                    La génétique plonge ses racines dans plusieurs domaines, comme
                        la chimie, la biologie, l’agriculture, l’ingénierie, même la théorie des
                        jeux et les statistiques. Beaucoup de gens s’attendent à ce que la génétique
                        nous dise exactement qui nous sommes, ce qu’il y a « dans les gènes ».
                        Longtemps avant l’apparition de la génétique, nos ancêtres ont compris qu’un
                        enfant était un mélange unique de caractéristiques héritées de ses parents.
                        Toutefois, le degré auquel la nature de notre code génétique régit nos
                        comportements et notre personnalité s’avère le puzzle le plus difficile à
                        reconstituer. Les derniers intérêts de la génétique, comme l’étude des
                        cellules souches, l’épigénétique et la biologie artificielle, nous feront
                        peut-être découvrir les pièces manquantes – ces fascinants domaines de
                        recherche suggèrent que la génétique continuera à exercer une immense
                        influence sur la médecine et sur notre compréhension de ce que signifie être
                        un homme au 
                            XXIe siècle et au-delà.
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                Qu’est-ce que la vie ? Pour les
                    scientifiques, c’est un processus autoreproducteur qui exige au moins un cycle
                    thermodynamique. Autrement dit, une chose qui est vivante est capable de faire
                    une copie d’elle-même en exploitant une source d’énergie utilisée pour
                    transformer d’une quelconque manière des ressources chimiques. L’apport
                    d’énergie doit être continu ; si la source d’énergie n’est plus disponible ou si
                    la forme de vie ne peut plus l’exploiter, cela entraîne la mort. C’est là une
                    autre caractéristique unique de la vie : elle peut mourir. Selon cette
                    définition, la forme de vie la plus simple est un brin d’acide nucléique, tel
                    que l’ARN (voir page 100), capable d’utiliser sa propre molécule comme modèle
                    pour réaliser une copie de lui-même. Toutefois, une telle vie est extrêmement
                    précaire. Au fil des milliards d’années d’évolution, une multitude de formes
                    animées ont développé des moyens d’assurer leur survie, inscrits dans les gènes
                    et régissant la réussite ou l’échec d’une vie. Pour comprendre la vie, il faut
                    commencer par la génétique.
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                On estime de 3 à 30 millions le nombre
                    des types différents d’organismes sur Terre, la plupart des biologistes penchant
                    vers 9 millions.

                Les formes de vie les plus simples et les plus anciennes sont les
                    bactéries, dont le corps est formé d’une seule cellule « procaryote » infime
                    (voir page 58). Viennent ensuite les archées qui, aux yeux des profanes, ont à
                    peu près le même aspect, tout en présentant quelques distinctions importantes.
                    D’autres organismes unicellulaires, dont les amibes et les protozoaires, sont
                    plus grands et plus complexes – ce type de cellule « eucaryote » (voir page 60)
                    apparaît chez les organismes multicellulaires tels que les plantes, les animaux
                    et les fungi. Chaque espèce a sa propre manière de vivre, mais les membres de
                    tout groupe biologique ont en commun davantage de caractéristiques qu’ils en ont
                    avec les membres d’autres groupes biologiques. Cependant, toutes les formes de
                    vie partagent une série de facultés : elles perçoivent leur environnement,
                    excrètent, se reproduisent, grandissent, respirent et ont besoin de nutrition.
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    Métabolisme
Le terme « métabolisme » désigne le lien entre l’activité chimique et la vie – les innombrables processus chimiques qui prennent place à l’intérieur de chaque organisme. En termes très généraux, le métabolisme est la manière dont un organisme gère son énergie et l’utilise pour développer et réparer son corps, en faisant appel à des composantes chimiques simples.
Les processus métaboliques sont de deux types : anabolisme et catabolisme. Le premier implique la construction de structures plus grandes, plus complexes et plus ordonnées à partir de petites unités. (C’est pourquoi un sportif qui triche peut utiliser un stéroïde anabolisant, produit qui bâtit les muscles.) Le second implique la séparation de grandes structures en de structures plus petites (ceci inclut le traitement des déchets indésirables afin de générer de l’énergie). Ces processus – anabolisme et catabolisme – œuvrent constamment de concert afin de dégager des paquets gérables d’énergie et les mettre au travail pour garder l’organisme vivant.
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                    Nutrition
                
            

            
                Chaque chose vivante doit se nourrir
                    ou, plus précisément, accéder à une source de nutrition. Les plantes tirent leur
                    nutrition des sucres obtenus à partir de la photosynthèse et des minéraux
                    absorbés de leur environnement (le sol est un bon point de départ). Les animaux
                    et les fungi se nourrissent du corps d’autres organismes. Certains organismes
                    unicellulaires peuvent même recourir aux deux techniques ! La nutrition a deux
                    buts essentiels. D’abord, c’est une source d’énergie chimique qui peut être
                    extraite et utilisée dans le corps (les meilleurs exemples en sont le glucose et
                    d’autres sucres). Ensuite, elle fournit les ingrédients bruts nécessaires pour
                    bâtir un corps. Les besoins des différents organismes varient grandement : les
                    plantes sont capables de produire tout ce dont elles ont besoin à partir d’eau,
                    de dioxyde de carbone et de minéraux comme les nitrates et les phosphates, alors
                    que les animaux ont besoin d’une nutrition plus complexe – graisses, féculents,
                    protéines, vitamines diverses.
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                Lorsque la plupart des gens entendent
                    le terme « respiration », ils ont tendance à supposer qu’il se rapporte au
                    souffle. Bien que ce soit effectivement le sens médical ordinaire du terme, la
                    biologie lui confère une signification plus large : en fait, tous les organismes
                    respirent, d’une manière ou d’une autre.

                Sur le plan biologique, la respiration est définie comme le processus
                    métabolique qui tire de l’énergie des sucres ou d’autres combustibles chimiques.
                    Typiquement, cela implique l’oxydation des molécules du combustible – la même
                    réaction chimique intervenant lors de la combustion à l’air. Par exemple, la
                    respiration du glucose, l’un des sucres les plus répandus, peut être notée sous
                    la forme d’une équation chimique (voir ci-contre) : le glucose réagit avec
                    l’oxygène pour produire du dioxyde de carbone et de l’eau, plus un peu
                    d’énergie. Si le glucose brut est brûlé à l’air, la réaction produit des flammes
                    et de la chaleur. Dans une cellule vivante, cette réaction est extrêmement
                    réglée, libérant en plusieurs étapes de petits paquets d’énergie.

                
                
                    [image: image]
                
            

        
    
        
            
            
                
                    Photosynthèse
                
            

            
                Comme son nom le suggère, la
                    photosynthèse est le processus de fabrication d’un produit final, le glucose,
                    « grâce à la lumière ». Chez les plantes, la photosynthèse prend place dans les
                    feuilles et leurs autres parties vertes, ce qui n’est pas le cas de tous les
                    organismes pratiquant la photosynthèse. La couleur est importante, car l’énergie
                    du soleil est absorbée par un pigment présent dans les cellules de la plante, la
                    chlorophylle, qui paraît verte parce qu’elle absorbe les longueurs d’onde bleue
                    et rouge du soleil et reflète les autres.

                Sur le plan chimique, la photosynthèse est l’inverse de la
                    respiration, les molécules de dioxyde de carbone et d’eau étant combinées pour
                    produire des molécules de glucose et d’oxygène, chargées par l’énergie canalisée
                    depuis les molécules de chlorophylle. Alors que le dioxyde de carbone est le
                    déchet de la respiration, les organismes photosynthétiques produisent comme
                    déchet l’oxygène, qui est libéré dans l’air. Presque tout l’oxygène de
                    l’atmosphère de la Terre (environ 20 % de l’air) est un produit secondaire de la
                    photosynthèse.
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    Croissance
Pour être qualifié de vivant, un organisme doit être capable de se développer – du moins, à un certain moment de sa vie –, chose simple à vérifier chez les organismes les plus complexes. La majorité des formes de vie multicellulaires se développent à partir d’une seule cellule, devenant un embryon, puis un adulte. Cette croissance débute par la division cellulaire (voir pages 76 et 132) – chaque cellule du corps descend d’une façon ou d’une autre de cette première cellule unique, le zygote.
La croissance des organismes unicellulaires – comme les bactéries et les amibes – est moins nettement définie. Un tel organisme peut aussi se diviser, mais au lieu d’aboutir à un corps plus grand, il crée un nouvel individu indépendant. Dans ces cas, la croissance et la reproduction sont les deux faces de la même pièce de monnaie. La meilleure définition de la croissance est donc la capacité de produire de nouvelles cellules à partir des anciennes. Ce concept est au centre de la théorie cellulaire (voir page 72), principe central de la science de la vie.
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Reproduction
On pourrait dire que le but primaire d’un organisme est de survivre. Néanmoins, cette survie est somme toute un moyen d’arriver à ses fins – tous les organismes s’efforcent de faire une copie d’eux-mêmes ou quelque chose d’approchant. Autrement dit, le véritable objectif de la vie biologique est la reproduction. Les modes de reproduction vont de la simple division en deux des organismes à un processus complexe de parade nuptiale, de choix du partenaire et de soin parental. En gros, il y a deux types de reproduction : sexuée et asexuée. La première implique deux parents, la seconde, un seul (voir pages 118 et 120).
La lutte pour survivre et se reproduire est la force directrice de l’évolution par sélection naturelle (voir page 184), le processus qui façonne les millions d’espèces qui vivent sur Terre. Néanmoins, cette évolution est un produit secondaire de la reproduction, dont l’objectif génétique est de réaliser des foules de nouvelles copies des molécules d’ADN de tout organisme, perpétuant l’information – les gènes.
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Excrétion
Tout comme il absorbe des nutriments et d’autres substances brutes de son environnement, un organisme doit éliminer les déchets du métabolisme – processus appelé excrétion. Malgré le sens ordinaire de ce terme, l’élimination de la matière fécale n’est pas une excrétion du point de vue biologique – c’est une évacuation. La différence cruciale est que la nourriture non utilisée n’a pas réellement été absorbée par le corps – elle n’a fait que traverser l’intestin, conduit creux qui passe par le corps. La véritable excrétion est le processus par lequel les déchets présents dans l’organisme – qui peuvent être nuisibles s’ils sont laissés s’accumuler – sont rejetés au dehors.
Pour le corps humain, le principal mode d’excrétion est la miction, qui élimine l’excès d’eau et de déchets riches en azote sous forme d’urée. L’excrétion peut aussi intervenir directement à travers la peau en tant que transpiration. L’expulsion du dioxyde de carbone généré par le processus de respiration est elle aussi une forme d’excrétion.
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Sens
Toutes les formes de vie sont capables de détecter les changements dans leur environnement et de réagir à ceux-ci. Pour les organismes unicellulaires, cela peut être simplement la détection d’un changement chimique, tel que la salinité de l’eau ou la présence de nutriments ou de toxines. Les plantes sont sensibles à la lumière, à la gravité et parfois à la pression – elles se tendent vers la lumière, s’éloignent de la traction de la gravité ; certaines adaptent leurs modèles de croissance pour s’enrouler autour d’objets présents à proximité.
Les sens des animaux, au mode de vie plus actif, sont bien plus développés. Les cinq sens des êtres humains – ouïe, odorat, goût, vision, toucher – sont omniprésents. Le toucher utilise des détecteurs sophistiqués éparpillés sur le corps, sensibles à la chaleur, au froid, aux vibrations et à la pression. Les sens de beaucoup d’animaux sont plus perçants que ceux de l’homme. Certains insectes et arthropodes détectent les ultraviolettes ; les requins détectent l’activité électrique chez d’autres organismes, nombre d’animaux semblent percevoir le champ magnétique de la Terre.
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Hérédité
La génétique est une science relativement nouvelle, dont les premières idées sont apparues dans les années 1850. Le terme « génétique » a été conçu en 1905 pour désigner un domaine ancien : l’hérédité. On avait compris depuis la préhistoire que les enfants héritaient certains des traits de leurs parents. Des caractéristiques comme la couleur des cheveux, la forme du visage, la taille, sont transmises dans les familles, de génération en génération. Ce phénomène est tout aussi visible chez les animaux et les plantes – spécialement dans le cas de l’élevage et de l’agriculture – que chez les êtres humains.
La quête des mécanismes de l’hérédité a débouché sur la génétique et la théorie de l’évolution, mais n’a pas débuté là. La théorie des Grecs anciens, la pangenèse, prônait que chaque partie du corps envoie des informations via le sperme et le sang menstruel en vue de créer un individu minuscule, un homunculus, qui grandissait à l’intérieur de la mère. Charles Darwin a adhéré à quelque chose de similaire, avançant que les traits hérités passaient entre générations par l’intermédiaire d’essaims de minuscules paquets, les « gemmules ».
[image: image]
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                Le terme « gène » a été conçu en 1909
                    par le botaniste danois Wilhelm Johannsen, à partir de genesis, génération. Charles Darwin et ses collègues de la fin des années
                    1800 parlaient d’un matériel hypothétique qui transmettait les traits hérités.
                    L’étude de ce processus a été nommée « génétique » en 1905 (par le biologiste
                    anglais William Bateson) ; peu après, Johannsen a introduit le concept de gène,
                    même s’il ne savait rien de sa forme. Son terme désignait simplement une unité
                    d’hérédité : les gènes hérités d’un parent véhiculent les instructions requises
                    pour bâtir le corps d’un enfant. Néanmoins, le terme est aussi utilisé pour
                    décrire des caractéristiques particulières mesurables, si bien qu’il y a un gène
                    pour le type de cheveux, pour la couleur des yeux, etc. Nous savons maintenant
                    que le matériel génétique est une molécule d’ADN portant un code, si bien qu’un
                    segment d’ADN peut aussi être décrit comme un gène. Un objectif clé de la
                    recherche génétique est d’accorder cette définition chimique des gènes avec la
                    définition anatomique.
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                Si curieux que cela puisse paraître, le
                    père fondateur de la génétique a été un moine qui vivait dans le nord de
                    l’Empire austro-hongrois au milieu du 
                        XIX
                    e siècle. Le travail de Gregor Mendel dans le
                    jardin du cloître de l’abbaye de Saint-Thomas de Brno (maintenant en République
                    tchèque) a été complètement ignoré entre sa publication en 1866 et le 
                        XX
                    e siècle, alors qu’il présentait les
                    principes de base de la génétique, encore valables de nos jours.

                Mendel (1822-1884) a fait ses découvertes en expérimentant dans son
                    jardin avec des plants de pois. Il ne connaissait pas l’ADN, se référait peu à
                    la biologie cellulaire et utilisait le terme « facteur » pour désigner en fait
                    le gène. Cependant, à partir de la manière dont les différentes caractéristiques
                    des plants de pois étaient transmises de génération en génération, Mendel a
                    déduit plusieurs règles universelles, bases de ce processus de transmission,
                    nommé en son honneur hérédité mendélienne.
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                    Croisements de Mendel
                
            

            
                Gregor Mendel a réalisé ses découvertes
                    en contrôlant méticuleusement le croisement des plants de pois, capables de
                    s’autopolliniser, autrement dit un plant peut se servir de son propre pollen
                    pour produire des graines, avantage non négligeable.

                Mendel a identifié plusieurs traits hérités, tels que la couleur des
                    fleurs, la forme et la taille des plants. En prenant la taille comme modèle,
                    Mendel a sélectionné un plant de haute taille qui produisait toujours des plants
                    de haute taille lorsqu’il était croisé avec lui-même, et un plant de petite
                    taille qui produisait toujours des descendants de petite taille. En pratiquant
                    une pollinisation croisée de ces deux plants, il a obtenu des descendants dont
                    un parent était grand, l’autre petit et a constaté que les plants de la première
                    génération étaient grands. En réalisant une autopollinisation d’un plant de la
                    nouvelle génération, il a constaté que trois quarts de ses
                    descendants étaient grands, un quart, petits. La même chose s’est passée pour
                    tous les traits testés. Ses lois ont été déduites à partir de ces résultats
                    parfaitement cohérents.

                
                
                    [image: image]
                
            

        
    Lois de Mendel
En utilisant les résultats de ses milliers d’expériences d’hybridation effectuées au cours de plusieurs années, Gregor Mendel a exposé les grandes lignes de ce qu’il voyait comme des vérités universelles quant à l’hérédité.
La loi de ségrégation de Mendel dit que chaque plante possède deux variantes de chaque facteur (gène). Lors de la production du pollen, les deux variantes de chaque facteur sont toujours divisées. Tout descendant hérite d’une seule variante de chaque parent, la combinaison des deux produisant une nouvelle paire. La loi de l’assortissement des caractères dit que chaque facteur passe entre générations indépendamment des autres. Une troisième loi, la loi de dominance, prône que certains types de facteurs montrent une hiérarchie qui conduit à l’expression de ceux dominants dans l’aspect extérieur de l’organisme, tout en cachant ceux récessifs. Les études ultérieures ont fini par regarder la deuxième loi, et dans une certaine mesure, la troisième, comme moins significatives, car elles ne s’appliquent pas à tous les facteurs. Quoi qu’il en soit, ces lois ont posé les premières pierres de la génétique classique.
[image: image]
Phénotype
La génétique classique établit une limite entre nos deux définitions d’un gène : un gène peut être vu comme une entité chimique – un segment d’ADN – ou comme un trait hérité, anatomique ou non. Les découvertes de Mendel ont montré que les deux concepts ne sont pas interchangeables. Pour illustrer ce fait, les généticiens ont conçu le terme « phénotype ».
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