
Chapitre 4 

Génotype, phénotype et 
environnement 



Comment s’établit le phénotype macroscopique ?

Le phénotype ne se résume pas toujours à la simple expression du génome, les

relations entre génotypes et phénotypes sont beaucoup plus complexes.

I. Un phénotype peut correspondre à plusieurs 

génotypes

Exemple des groupes sanguins



Le principe du test d’hémagglutination



Relation entre le génotype et le 
phénotype cellulaire



II. Un phénotype peut être gouverné par plusieurs gènes

La production d’une protéine fait souvent intervenir l’expression de plusieurs

gènes à différents niveaux de l’organisme.

Successivement, 6 enzymes et donc 6 gènes sont nécessaires à la production de

mélanine à partir de la tyrosine.

Enzyme



La chaine de biosynthèse de la 
mélanine



La couleur de la peau provient d'un pigment : la 
mélanine. Celle-ci est produite dans les cellules 
spécialisées, les mélanocytes, situées à la base 
de l'épiderme.
Sa synthèse a lieu au sein de compartiments 
nommés mélanosomes qui migrent à la 
périphérie des mélanocytes. Par la suite, ils 
pénètrent dans les kératinocytes*, ce qui 
assombrit la peau. Plus la peau est riche en 
mélanine, mieux elle est protégée contre les 
rayons ultraviolets du soleil. En général, les peaux 
foncées contiennent un grand nombre de gros 
mélanosomes avec beaucoup de mélanine, alors 
que les peaux claires en contiennent moins et de 
petite taille.





Successivement, 2 protéines et donc 2 gènes sont nécessaires au transport de la

mélanine dans les kératinocytes.

Plusieurs gènes participent alors à la réalisation d’un phénotype donné.

Mélanocyte

Kératinocytes,
cellules

pigmentées de

la peau





III. Des facteurs externes et internes contribuent au phénotype

A. Les facteurs internes



A. Les facteurs internes

• Après la naissance, des cellules souches de la lignée 
somatique, situées dans la moelle rouge des os, se 
divisent activement en donnant de nouvelles cellules 
souches et des cellules qui se différencient en cellules 
sanguines. 

• Celles-ci contiennent des protéines communes et des 
protéines spécifiques. Elles reçoivent en effet des 
signaux chimiques qui stimulent leur multiplication et 
leur différenciation. 

• Dans le cas des hématies il s'agit d'interleukines (IL1, 
IL4, IL6), du GM-CSF, qui agissent aussi sur d'autres 
cellules et de l'érythropoïétine ou EPO (qui est une 
hormone) ainsi que de la protéine GATA-1 qui agissent 
spécifiquement sur la lignée cellulaire produisant des 
hématies .



B. Les facteurs internes

Seules les hématies expriment

le gène de la béta-globine

Chaque cellule n’exprime qu’une partie de leurs gènes, ceux qui sont

caractéristiques de la fonction cellulaire.



L’expression des gènes détermine directement l’établissement du

phénotype. Cependant, différents facteurs de l’environnement

interviennent dans la mise en place de certains caractères :

B. Les facteurs environnementaux

-en modulant le fonctionnement d’une protéine





ou encore en régulant l’expression de certains 

gènes



Effet de l’altitude

En altitude, la baisse de la pression partielle en 
dioxygène 



elle provoque un manque chronique* de dioxygène 
qui stimule des récepteurs spécifiques situés dans les 
reins. Cela entraîne une libération d'EPO par les 
cellules endocrines du rein (2). Cette production est 
maximale entre 24 et 48 heures après l’arrivée en 
altitude, d’où l’intérêt d’une bonne acclimatation, 
puis régresse sur 3 semaines.



• À son tour, l'EPO agit sur les cellules de la moelle rouge des os 
en provoquant une augmentation de la production 
d'hémoglobine et d'hématies (3). C’est pour cela que l’on se 
sent plus en forme au retour à une altitude plus basse. On a 
donc un facteur externe (le manque de dioxygène) qui 
déclenche un facteur interne (l'érythropoïétine) qui déclenche 
enfin l'activité du gène de la bêtaglobine. 

• * Si le manque de dioxygène est passager (effort), des 
récepteurs à O2 carotidiens entraînent simplement une 
augmentation 



On a donc

- un facteur externe (le manque de dioxygène) 
qui déclenche 

- un facteur interne (l'érythropoïétine) qui 
déclenche enfin l'activité du gène de la 
bêtaglobine. 

* Si le manque de dioxygène est passager 
(effort), des récepteurs à O2 carotidiens 
entraînent simplement une augmentation 



• La fixation de l'EPO sur les récepteurs de surface des cellules 
cibles active un second messager intracellulaire (M2). Celui-ci 

migre dans le noyau et se fixe alors au niveau de séquences 

spécifiques des régions promotrices de différents gènes cibles. 

Cela permet l’activation de la transcription de gènes 

intervenant dans la prolifération et la différenciation des 

érythroblastes (cellules en cours de différenciation en 

hématie) en général et de l'hémoglobine en particulier.




