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INTRODUCTION TO MOLECULAR 
GENETICS. Following overviews of the 
structure of DNA, the organization of the 
human genome, and a description of the 
process of gene transcription, the second 
part of this review considers the principal 
molecular biological tools used to study 
genetic anomalies. Significant progress in 
molecular genetics during recent years and 
has led to the discovery of many new gene 
loci, greatly expanding the human gene 
map. Restriction fragment length polymor- 
phism and enzymatic amplification studies 
are now routinely applied in the diagnosis of 
an ever increasing number of genetic 
diseases. Finally, elucidation of the molecu- 
lar mechanisms of gene transcription facili- 
tate the study of regulatory factors of gene 
expression. Key Words : molecular gene- 
tics, gene transcription, polymorphisms, 
gene expression, screening for mutations. 
Andrologie, 1992, 2, 104-107. 

Les outils performants de la biologie molEcu- 
laire ont boulevers6 la g6nftique durant ces 10 
derni~res ann6es: carte g6n6tique humaine enri- 
chie, recherche de marqueurs polymorphes de 
I'ADN associ6s h la maladie, reconnaissance 
directe d'une mutation. Des techniques directes 
ou indirectes sont d6sormais appliqu6es au dia- 
gnostic d'un nombre de plus en plus grand de 
maladies h6r6ditaires. Deux ouvrages de r6f6- 
rences rapportent l'6tat actuel de la carte g6n6- 
tique de l 'homme (4) et les avanc6es de la 
biologie mol6culaire dans le diagnostic g6noty- 
pique (5). 

1. STRUCTURE GI~NOMIQUE 
A l'int6rieur des cellules, dont le corps humain 

est constitu6 d'environ 40 mille milliards d'uni- 
t6s, le noyau renferme l'ensemble du patrimoine 
g6n6tique de l'individu qui est port6 sur les chro- 
mosomes. Toutes les informations n6cessaires au 
d6veloppement, ~ la vie et m~me au renouvelle- 
ment des cellules et de l'organisme sont conte- 
nues dans un long ruban d'ADN qui, chez 
l'homme, mesure h peu pros 2 m~tres. 
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Fig. 1 : Structure dans l'espace de la double h~lice de I'ADN. 
Le squelette phospho-d6oxyribose est sch6matis6 en gras. A, 
T, G, C sont les quatre bases. Les liaisons hydrog~nes entre 
les deux chatnes sont schdmatis~es en pointill~s. 

L'ADN est classiquement represent6 par une 
double h61ice constitu6e de deux cha~nes compl6- 
mentaires de nucl6otides (Fig. 1) qui s'ouvrent 
comme une fermeture Eclair quand la cellule a 
besoin de se diviser, et ce phdnom~me est indis- 
pensable 5 la duplication de I'ADN avant le 
ddbut de la mitose ceUulaire. 

Le message h~rdditaire contenu dans la mol6- 
cule d'ADN peut atre transmis grfice ~ des petits 
fragments de la double h61ice -les g~nes- qui 
contr61ent sp~cifiquement la synth~se d'une cha~- 
ne polypeptidique particuli~re. 

Le g6nome humain comporte 3 x 10 ~ paires de 
bases et il y a dans ce g6nome ~ peu pros 100 000 
g~nes qui s'expriment et dont la taille est tr~s 
diverse: de quelques centaines ~ plus d'un mil- 
lion de paires de bases. 

Les g~nes se localisent sur les chromosomes 
darts des sites qui s'appellent les locus et chacun 
des deux g~nes situ6s dans le m~me locus de 
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chromosomes est appel6 allele. I1 y aura homozy- 
gotie si l'on trouve deux alleles identiques d'un 
locus particulier sur une paire de chromosomes 
homologues, et h6t6rozygotie s'il y a deux alleles 
diff6rents darts un locus particulier sur une paire 
de chromosomes homologues. 

La transmission du message h6r6ditaire de cel- 
lule ~t cellule est faite grace ~t la r6plication de 
I'ADN, ph6nom~ne qui a lieu pendant le cycle 
cellulaire h l'approche de la mitose (en phase S 
de l'interphase). Les deux cha~nes d'ADN 
s'ouvrent, ?~ ce moment, comme une fermeture 
glissibre par l'action d'une h61icase et au contact 
de chacun des brins ainsi d6doubl6s vient se for- 
mer, ~t partir des nucl6otides libres diss6min6s 
dans la cellule et sous l'action d'une polym6rase 
d'ADN, nouvelle cha~ne respectant scrupuleuse- 
ment le principe de compl6mentari!6 des bases 
(Ad6nine-Thymine; Cytosine-Guanine). A la fin 
de ce processus, la cellule dispose de deux 
cha~nes exactement identiques ~ la double cha~ne 
initiale. Par ce m6canisme, chacune des deux cel- 
lules-filles aura la m~me information g6n6tique 
que la cellule mbre originale. Par ailleurs, dans la 
cellule elle-m~me, I'ADN nucl6aire impose aux 
organites cellulaires responsables les instructions 
n6cessaires ~ la synth~se des prot6ines. On peut 
dire, au sens figur6, qu'une cellule conna~t deux 
langages pour exprimer son discours fonctionnel: 
le langage nucl6ique qui s'exprime par mots de 3 
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Fig. 2 : Sch6ma de la transcription et de la traduction. 
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lettres -les triplets ou codons, composes ~t partir 
d'un alphabet qui n'a besoin que de 4 lettres-; et 
le langage protgique qui s'exprime en termes 
d'acides amines. La cellule passe d'un langage h 
l'autre par une traduction prEcEdge d'une trans- 
cription (6). 

Au moment de la transcription, la double hEli- 
ce de I'ADN s'ouvre sur toute la partie corres- 
pondant ?a un grne. Sur l'un des deux brins 
viennent se placer des nuclEotides libres d'ARN 
selon les principes de la complEmentaritg et grace 
h l'action d'une polymgrase de I'ARN. La 
sequence d'ARNm ainsi constituge est donc la 
rEplique comptdmentaire d'une sequence d'ADN 
(telle une copie-miroir). 

Les mEcanismes de transcription, fort com- 
plexes, sont par ailleurs soumis h des r~gles de 
regulation et contr61e trrs particuliers. 

2. TRANSCRIPTION Gi~NIQUE (Fig. 2) 
I1 y a dans chaque g~ne une region spEcifique 

qui code la synthbse protEique et qui s'appelle 
grne de structure. I1 existe, par ailleurs, d'autres 
regions adjacentes au g~ne qui ne sont pas direc- 
tement concernEes par la synthbse de protEines 
spEcifiques mais qui jouent un r61e capital. 

Leur mission est justement de rEguler l'activitE 
des gbnes de structure et de contr61er leur propre 
expression (5, 6). 

Juste en amont des gbnes qui seront transcrits, 
il existe des sequences appelEes promoteurs. Ces 
promoteurs comportent le site de fixation de 
I'ARN polymdrase ainsi que les sites de fixation 
de protgines rrgulatrices de la transcription. En 
effet, un grne ne se limite pas ~ sa partie transcri- 
te et encore moins ~t sa partie codante. 

Le g~ne commence en 5' par une sequence 
non transcrite dont la presence est ngcessaire 
pour que la transcription s'effectue quantitative- 
ment et qualitativement de manibre normale. Ces 
sequences qui peuvent 8tre trbs dloigndes 
(jusqu'~ quelques kb en amont) sont trbs diffi- 
cries h mettre en Evidence et 7t delimiter de 
manibre precise. On peut schdmatiquement dis- 
tinguer plusieurs parties rencontres successive- 
ment de 5' en 3': le promoteur o/~ se fixe I'ARN 
polymErase, des sequences o/~ se fixent un ou 
plusieurs facteurs protdiques de transcription ou 
certains rEcepteurs stgroidiens activEs par la liai- 
son de l'hormone, une sequence TATA o/~ se 
fixe I'ARN polymgrase II. Vient ensuite le site 
d'initiation de la transcription, correspondant le 
plus souvent ~ une base purique et la sequence 
ATG, codon mdthionine, qui signale le lieu d'ini- 

tiation de la transcription. Suivent ensuite une 
succession d'exons et d'introns. Le signal d'arr~t 
de la traduction est donne par l'un des codons 
stop. Enfin, 10 h 20 paires de bases avant la fin 
du dernier exon, est retrouvEe une sequence de 
reconnaissance pour la coupure du transcrit pri- 
maire. La terminaison du transcrit est bien plus 
en aval, dans une region riche en Get  C, au 
niveau de signaux dont la nature n'est pas 
connue. Le g~ne se termine par une region 3' 
adjacente trEs mal connue oO l'on a parfois carac- 
tEris6 des sequences rEgulatrices (5, 6). 

I1 existe Egalement des sequences d'ADN 
appelges amplificateurs qui stimulent en amont la 
transcription de certains g~nes. Leur mgcanisme 
d'action n'est pas connu, mais il est vraisem- 
blable qu'ils agissent par l'intermEdiaire de pro- 
tEines. Ces amplificateurs pourraient Egalement 
agir en modifiant la structure spatiale de I'ADN 
ou son taux de torsion. 

Dans le mEcanisme de formation de I'ARNm h 
partir d'ADN, il existe une Etape de maturation. 
Cette Etape comprend la fxation d'une guanine 
mEthylEe sur l'extrEmitE 5' avec mEthylation des 
2 premiers nuclEotides, la fixation d'une sEquen- 
ce polyadEnylEe en 3', et l'gpissage qui, aprbs 
separation des introns, va rEunir les exons bout h 
bout. Cette molecule, ainsi rEduite, transite alors 
vers le cytoplasme cellulaire oh elle va 8tre tra- 
duite en protgine (traduction). 

La synth6se protgique est donc rEalisEe dans le 
cytoplasme grace au r61e des ribosomes qui 
feront la lecture sgquentielle des triplets et ras- 
sembleront les acides amines correspondant aux 
codons. Ainsi, progressivement, les acides ami- 
nes iront s'attacher les uns ~t la suite des autres 
dans l'ordre exact dEterminE prEcisEment par la 
sequence d'ARN et en fait selon l'ordre inscrit 
sur le gbne. C'est la traduction du message sous 
forme de synth6se d'une protEine spEcifique (5, 
6). 

Un mEcanisme particulier de transmission de 
l'information gEnEtique qui explique certains 
traits hErgditaires souvent difficiles h comprendre 
a EtE dEcrit sous la designation anglaise d'imprin- 
ting ou empreinte gEnomique. II s'agit d'une 
forme diffErente de regulation d'expression 
d'allbles homologues qui est due ~ un effet EpigE- 
nEtique. Par ce mgcanisme, l'expression des 
aI161es depend de son origine paternetle ou mater- 
nelle, au contraire de ce qui se passe dans les 
conditions dgfinies par l'hgrEditE classique ou le 
sexe des progEniteurs n'a rien ~ voir avec 
l'expression des 2 alleles d'un locus. 

3. ANOMALIES DE L'INFORMATION 
Les dgfauts de la transmission du message 

ggngtique peuvent 6tre la consequence d'anoma- 
lies touchant diffgrents domaines du complexe 
systbme hgrgditaire. 

Les anomalies chromosomiques numgriques 
sont caractgrisges par une alteration du nombre 
des autosomes ou des gonosomes soit par exc~s 
(polysomies) soit par dgfaut (monosomies). 

Les anomalies chromosomiques de structures 
sont la consequence d'un changement au niveau 
chromosomique de la sequence normale des 
gbnes, ce qui va perturber, de fa~on plus ou 
moins gvidente, la transmission de l'information 
gEngtique. Plusieurs varigtgs d'anomalies de la 
structure des chromosomes sont bien connues 
depuis longtemps : dElEtions (terminales ou inter- 
calaires), isochromosomes, chromosomes en 
anneau, inversions, insertions, translocations, 
etc... 

I1 y a encore des anomalies de l'information 
qui rgsultent de mutations ggniques dgterminges 
par une modification permanente de la structure 
de I'ADN, soit ponctuelle (changement d'une 
base par une autre), soit par mEcanismes de dElE- 
tion, insertion, conversion ggnique ou duplication 
de l'information transmise par les g~nes. 

4. OUTILS O'ETUDE DES ANOMALIES 
G~NIQUES 

4.1. Polymorphismes de longueur des frag- 
ments de restriction (RFLP). 

L'ADN diff~re entre les individus d'une mrme 
espbce. Ces variations normales sont surtout 
localisEes dans les zones intergEniques ou les 
zones non codantes des gbnes o0 elles peuvent 
s'accumuler sans consequence phEnotypique. De 
telles variations peuvent supprimer ou faire appa- 
ra~tre un site pour une enzyme de restriction. Ces 
enzymes sont de vEritables ciseaux biocbimiques 
qui coupent la chaine d'ADN en des sites spEci- 
fiques dEterminEs par une sequence. Par un tel 
mgcanisme, ces endonuclEases bactEriennes vont 
cliver des sequences gEniques connues et section- 
nent la molecule d'ADN exactement aux endroits 
voulus. Une Electrophorbse va permettre de trier 
les fragments d'ADN selon leur taille. Aprbs 
transfert sur une membrane solide (mEthode de 
Southern, 10), les fragments sont hybridEs avec 
une sonde ADN spEcifique du gbne Etudig. Les 
sondes utilisEes pour detecter ces polymor- 
phismes peuvent &re intraggniques (dans ce cas, 
le risque de recombinaison entre un RFLP et un 
allble particulier est considErE comme nul) justa- 
gdniques, ou extragdniques. Le Southern blot ne 
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peut mettre en 6vidence que les remaniements 
majeurs d'un g~ne comme les d616tions (5 ~ 10 
%) ou les conversions g6niques. Les mutations 
ponctuelles ne peuvent atre d6tect6es que si elles 
cr6ent ou abolissent un site de restriction. 

Les RFLPs peuvent 6galement ~tre utilis6s 
pour caract6riser l'all~le porteur, suivre sa s6gr6- 
gation au sein d'une famille et ainsi d6pister les 
h6t6rozygotes ou r6aliser un diagnostic ant6natal. 

4.2. Amplification enzymatique par la r~action 
en chalne de la polym~rase (PCR). 

Une approche plus facile est l'amplification 
61ective d'une s6quence d'ADN double brin, 
effectu6e in vitro par l'extension it6rative de 2 
amorces, situfes de part et d'autres de la r6gion 
consid6r6e, grace ~ une ADN polym6rase (8). 
L'amplification est effectu6e par la r6p6tition de 
cycles de d6naturation de I'ADN - hybridation 
des amorces - polym6risation, qui assure une 
amplification exponentielle de chaque brin 
(Fig. 3). Par cette m6thode rapide, il est possible 
d'6tudier sp6cifiquement tout ou partie d'un g~ne 
et d'obtenir de I'ADN en grande quantit6. Des 
d616tions d'exon peuvent ainsi Etre mises en 
6vidence. 

r i i 1 
i ~ ^ ~ o ~  i 

1 

y 

r 

y 

1 

,, 

30 CYCLES 

v 

; i 

m r 

Fig. 3 : Sch6ma de rampliflcation en cha~ne par la polym6ra- 
se (PCR). Au bout de 30 cycles il y aura thforiquement 
23~ copies de la r6gion h amplifier. 

Lorsque le g~ne est pr6sent et la prot6ine non 
exprim6e ou biochimiquement inactive, il est 
possible de coupler la PCR ~ des m6thodes de 
recherches de mutations ponctuelles. 

4.3. PCR coupl~e ~ la DGGE. 

L'61ectrophor~se sur gel d'acrylamide avec 
gradient de d6naturation (DGGE) est bas6e sur la 
d6naturation de la mol6cule d'ADN dans un gel 
avec un gradient croissant de d6naturation: dans 
une 61ectrophor~se sur acrylamide, I'ADN 
double brin migre plus vite que I'ADN simple 
brin; de plus, les duplex oh il existe un mauvais 

appariement sont plus facilement d6natur6s (par 
diminution du point de fusion) (3). La migration 
61ectrophor6tique dans un gel ofJ l'on cr6e un 
gradient croissant de d6naturation permet ainsi de 
discriminer un duplex plus stable d'un duplex 
moins stable (fig. 4): le premier est d6natur6 plus 
tard et migre plus loin. Cependant, cette m6thode 
ne peut ~tre utilis6e que s'il existe au moins deux 
domaines de fusion dans la mol6cule 6tudi6e. En 
ajoutant un nombre variable de GC ~ l'une des 
extr6mit6s des amorces, il est possible de crder 
artificiellement des domaines de fusion. 
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Fig. 4 : Principe de la d6tection d'une mutation par DGGE. La 
mutation (dans rexempte, sch6matis6e par*) rend la mol6cule 
moins stable. Celle-ci, d6natur6e plus t6t, migrera moins vite. 

4.4. PCR eoupl6e ~ la SSCP 

Le polymorphisme de conformation des 
simples brins d'ADN (SSCP) est bas6e sur la 
comparaison de migration relative de mol6cules 
d'ADN d6natur6es dans un gel non d6naturant 
(7). Les simples brins d'ADN vont prendre une 
conformation tridimentionnelle d6pendant de leur 
s6quence. La migration dans le gel d6pend de 
cette conformation dans l'espace (Fig. 5). Ainsi, 
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Fig. 5 : Principe de la d~tection d'une mutation par SSCP. 
Apr~s d6naturation, Ia moi6cule d'ADN simple brin prend une 
conformation tridimensionnelle en fonction de sa s6quence. 
L'anomalie de migralion observ6e sugg~re la pr6sence d'une 
mutation ponctuelle. 

une anomalie de migration d'un 6chantillon sug- 
gbre la pr6sence d'une mutation ponctuelle. 

4.5. S~quen~age 

Lorsqu'une anomalie est d6tect6e, le s6quen~a- 
ge constitue la derni~re 6tape pour mettre en 
6vidence la mutation. La m6thode la plus cou- 
ramment utilis6e est celle des di-d6soxynucl6o- 
tides (m6thode de Sanger, 9). Le fragment 
s6quencer peut ~tre obtenu apr~s clonage ou 
apr~s PCR. 

4.6. Expression 

La d6couverte d'une mutation ponctuelle, si 
elle n'entratne pas l'apparition d'un codon stop 
responsable d'une prot6ine tronqu6e, n6cessite 
l'utilisation de vecteurs d'expression pour confir- 
merle r61e de la mutation. Ainsi, il est possible 
de d6terminer si la prot6ine mut6e in vitro ales 
m~mes caract6ristiques que la prot6ine anormale 
in vivo (2). Apr~s insertion du g~ne mut6 par 
mutagen~se dirig6e dans un vecteur, le plasmide 
infecte une culture bact6rienne (E. coli) r6sistante 

certains antibiotiques. La colonic bact6rienne 
va alors produire le g~ne mut6 en grande quanti- 
t6. Apr~s extraction, le g~ne est introduit dans 
des cellules encasystes qui produisent la prot6ine 
mut6e en grande quantit6. A partir de 1L il est 
possible de r6aliser des immunoblots, western- 
ligand-blots, courbes de saturation. Par des exp6- 
riences de co-transfection, il est possible de 
mettre en 6vidence une anomalie de transactiva- 
tion d'une construction dans laquelle se trouve 
un g~ne rapporteur mis sous le contr61e de 
s6quences r6gulatrices (2). 

4.7. Etude de I'ARNm 

Les ARNm extraits sont s6par6s par 61ectro- 
phor~se en gel d'agarose d6naturant puis transf6- 
r6s sur filtre et enfin hybrid6s avec une sonde 
marqu6e (northern blot, 1). Sur l'autoradiogram- 
me final, on observe une ou plusieurs bandes 
dont la taille, le nombre et l'intensit6 sont des 
indications qualitatives pr6cieuses. C'est la tech- 
nique la plus couramment utilis6e. 

La cartographic ~ la nucl6ase S 1 ou ~ la 
RNase A permet de rechercher des mutations 
ponctuelles sur I'ARNm sans passer par l'asso- 
ciation transcriptase reverse-PCR. 
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RESUME : Apr~s un rappel succinct de la 
structure de I'ADN et de l'organisation du 
grnome humain, les principales Etapes de la 
transcription gEnique sont dEcrites. Dans 
une seconde partie, sont abordEs les princi- 
paux outils de la biologie molEculaire utili- 
srs pour l ' r tude des anomalies de 
l'information. L'utilisation des polymor- 
phismes de restriction et l'amplification de 
regions spEcifiques des gbnes permettent 
I'enrichissement constant de la carte grnE- 
tique chez l'homme par la dEcouverte et la 
localisation de nouveaux gbnes, et sont 
dEsormais appliquEes au diagnostic grnE- 
tique d'un nombre toujours plus grand de 
maladies. Enfin, l'Elucidation des mrca- 
nismes molEculaires de la transcription 
gEnique ont ouvert la voie a l'Etude des 
facteurs rEgulant l'expression des gbnes. 
Mots-clrs : gEnEtique molEculaire - trans- 
cription gEnique - polymorphismes - 
recherche de mutations - expression 
gEnique. Andrologie, 1992, 2, 104-107. 

LEXIQUE (d'apr~s 5 et 6) 

Acides nucl6iques : au nombre de deux, I'ADN 
(acide d6soxyribonucl6ique) et I'ARN (acide 
ribonucl6ique). Ce sont des chalnes polynucl6oti- 
diques dont les 616ments de bases, les nucl6o- 
tides, sont constitu6s du groupement d'une base 
(ad6nine, guanine, cytosine, thymidine pour 
I'ADN et uracile remplaqant la thymidine pour 
I'ARN), d'un sucre (d6soxyribose pour I'ADN et 
ribose pour I'ARN) et d'un groupement phospha- 
te et sont li6s les uns aux autres par des liaisons 
5'-3' phosphodiester. 

ADNc : s6quence d'ADN compl6mentaire d'un 
ARNm obtenue par l'action d'une transcriptase 
r6verse. Cette s6quence correspond au gbne sans 
les introns. 

Alleles : versions alternatives d'un m6me gbne 
diff6rant par leur s6quence nucl6otidique. Les 
deux chromosomes homologues portent chacun 
un allele de la s6quence. 

Amplificateurs : s6quences activatrices particu- 
li~res par leur possibilit6 de garder leur caractbre 
activateur si elles sont invers6es ou situ6es ~ dis- 
tance du gbne. 

Amorce : courte sequence d'ADN ou d'ARN 
complEmentaire du debut d'une matrice servant 
de point de depart ~ son amplification par une 
ADN ou ARN polymErase. 

Carte de restriction : alignement des sites de 
restriction existant sur une region pr6cise de 
I'ADN. 

Cadre de lecture : une des trois possibilitEs pour 
traduire une sequence nuclEotidique en acide 
aminE. Lorsqu'il ne renferme pas de codon stop, 
on dit qu'il est ouvert. 

Cis-rrgulateur : Elrment qui a un effet rEgula- 
teur sur le taux de transcription d'un gbne et qui 
est situE h proximitE sur le mEme chromosome. I1 
peut s'agir d'un promoteur sur lequel viennent se 
fixer des protEines rEgulatrices (facteurs trans) ou 
des amplificateurs. 

Code #nrtique : encha~nement des bases dans 
I'ADN qui contient l'information permettant de 
dEfinir l'ordre des acides amines sur la chalne 
polypeptidique. Le code est lu par goupe de trois 
nuclEotides ou codon. 

Crossing-over : Echange rEciproque de materiel 
gEnEtique entre chromosomes homologues, sur- 
venant en gEnEral au moment de mriose au 
niveau des chiasmas. 

Drlrtion : perte d'une ou plusieurs paires de 
bases consEcutives dans la molrcule d'ADN. 

Enzymes de restriction : endonuclrases bactr- 
riennes coupant I'ADN au niveau de srquences 
parfaitement drfinies. 

Epissage : mrcanisme par lequel sont 61iminrs 
les introns au cours de la maturation des ARNm. 

Exons: srquences d'ADN, codantes ou non, dis- 
persres dans le g~ne et persistant sur I'ARNm 
mill 

Expression : processus en plusieurs 6tapes par 
lequel I'ADN est transcript en ARNm puis tra- 
duit en protrine. 

Facteur en trans : facteur diffusible capable de 
moduler l'activit6 d'un ou plusieurs g~nes. 

Hrtrrozygote : sujet possrdant deux alleles dif- 
frrents d'un m~me gbne sur un locus drterminr. 

Homozygote : sujet possrdant deux alleles iden- 
tiques d'un m~me gbne sur un locus drtermin6. 

lntron : srquence d'ADN transcrite et 61iminre 
par 6pissage au cours de Ia maturation des 
ARNm. 

Liaison grnrtique : deux loci sont lirs s'ils 
srgrbguent ensemble a la mriose avec une frr- 
quence plus 61evre que celle attendue. 

Locus : site d'une srquence d'ADN drterminre 
sur le chromosome. 

Mrthylation : au niveau des cystrines des motifs 
GC, associre ~ une diminution de la transcription 
des g~nes. 

Polymorphisme : variations individuelles de la 
srquence de I'ADN au niveau d'un locus pou- 
vant donner la prrsence de deux alleles diffrrents 
pour un m~me locus. 

Promoteur : srquence d'ADN siture en 5' d'un 
g~ne en amont des rrgions codantes et contenant 
des sites de fixation pour I'ARN polymrrase et 
pour les facteurs de rrgulation de la transcription. 

Traduction : mrcanisme par lequel une molrcu- 
le d'ARNm est traduite en protrine. Elle est 
effecture dans les ribosomes. 

Transcriptase rrverse : enzyme permettant la 
rrtrotranscription de I'ARN en ADN. 

Transcription : mrcanisme par lequel une molr- 
cule d'ARN est synthrtisre ~t partir d'une matrice 
d'ADN. 
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