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Réfléchir
XX le vivant

Grandeur et misere
de la diploidie

Marc-André Selosse

Un breton vous le dit : « la consanguinité n’a rien d’enviable
chez ’homme », nous allons en voir, plus loin, des exemples
royaux. Pourquoi ? C’est un probléme lié a la diploidie.

L'un des intéréts, a court terme, de la diploidie est que
si une des copies du géne subit une mutation délétere
récessive (on n’y peut rien, naturellement, si elle est domi-
nante), 'organisme y survit. C'est en particulier important
quand de nombreux cycles cellulaires sont nécessaires
avant I’age de reproduction. Avez-vous remarqué que
tous les organismes pluricellulaires macroscopiques sont
diploides, bien qu’apparus indépendamment : les plantes,
les « grands » champignons basidiomycétes!, les ani-
maux, les algues brunes ou les grandes algues rouges. Le
masquage d’une mutation qui interviendrait avant I'ge
de reproduction Iexige ! Mais cela a une conséquence :
chaque organisme peut porter une ou plusieurs de ces
mutation(s), masquée(s) mais bien présente(s)...

Vous et moi portons de telles bombes & retardement :
chacun d’entre nous posséde en effet, a I’état hétéro-
zygote, entre 3 et 5 mutations déléteres mais récessives !
Toutefois, les locus affectés ne sont pas identiques d’un
individu a Pautre, et quand les descendants héritent d’un
gene affecté par une telle mutation d’un de leurs parents,
I'autre parent leur apporte le plus souvent une copie fonc-
tionnelle du gene. Sauf... si les parents sont trés proches
(de la méme famille — on parle alors de consanguinité -,
voire identiques dans le cas des espéces hermaphro-
dites qui s’autofécondent), auquel cas les deux parents
peuvent étre porteurs de la méme mutation. Alors, leurs
descendants ont un risque élevé de recevoir deux copies
du géne affectées par la méme mutation, et donc peuvent
développer une maladie. Dans I’évolution, des mécanismes
empéchant la consanguinité, voire I’autofécondation (nous
y reviendrons), ont été sélectionnés.

Dans 'espece humaine, I'évitement de consanguinité est
plut6t culturel. Toutefois, les exceptions sociales réalisées
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! Les basidiomycétes représentent un large groupe de champignons, comme le
champignon de Paris (Agaricus bisporus) et la pleurote (Pleurotus ostreatus). Les
spores de ces champignons sont générées par des basides. Il y a bien sir de plus
petits organismes diploides, comme certaines levures et champignons microsco-
piques, mais ce trait domine plus chez les grands organismes.
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par certaines familles illustrent le risque qu’encourent les
descendants, comme le montre le catalogue des maladies
accumulées dans la dynastie des Habsbourg, sur un millé-
naire. Leur généalogie est tres fiable, et les mariages entre
apparentés étaient, comme dans de nombreuses castes
dominantes de par le monde, tolérés pour des raisons
d’alliances ou de regroupements territoriaux. On connait la
fameuse « lippe »? des Habsbourg, ce prognathisme® dou-
blé de fortes levres et d’une langue épaisse, d’autant plus
marquée que les parents étaient proches génétiquement.

La folie circulait également dans la famille ! Sissi souffrait
de mélancolie pathologique et d’anorexie aggravée, tandis
que son cousin, Louis Il de Baviere, était fou. Des mala-
dies génétiques variées rodaient, et les longévités étaient
breves, malgré le confort de vie des Habsbourg. A la fin du
xvii® siecle, Philippe IV et Marianne d’Autriche, qui régnaient
alors en Espagne, présentaient, a cause de mariages
intrafamiliaux passés, une ressemblance génétique plus
élevée que s'ils avaient été frere et sceur d’une famille non
consanguine ! Leur fils, Charles II, a la lippe trés pronon-
cée, souffrait de deux maladies génétiques rares, I'une
rénale et 'autre de la glande pituitaire. Roi d’€spagne, des
Indes, de Naples, de Sardaigne, de Sicile et des Pays-Bas
(les mariages intrafamiliaux avaient réuni de nombreux
royaumes !), Charles I mourut dans sa trente-huitieme
année en pleine confusion mentale, aprés avoir tué un
courtisan qu’il avait pris pour un loup... Comme il était sté-
rile, la branche espagnole des Habsbourg s’éteignit avec lui

? Levre inférieure avancée.

® Le prognathisme se caractérise par une malformation de la mdchoire : une
avancée de la mdchoire inférieure (ou mandibule) par rapport au reste du crane.
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en 1701, ouvrant la guerre de succession d’€spagne. Oui, la consanguinité
peut étre également mauvaise pour les peuples !

Mais il existe une autre fagon d’éviter et de contre-sélectionner les
mutations déléteres récessives : 'haploidie. Rappelons qu’elle regne en
maitresse dans toutes les branches du vivant : archées, eubactéries, et
beaucoup d’eucaryotes sont haploides, c’est le cas le plus fréquent, et de
loin. Bien sir, certains portent plusieurs copies de leur génome : mais rien,
au moins chez les procaryotes, rien norganise aussi systématiquement le
sauvetage des mutations déléteres récessives que la fécondation chez les
diploides. Quand apparait une telle mutation chez les haploides, la cellule
porteuse meurt et I'histoire de la mutation s’arréte immédiatement —
avec, parfois, celle de 'organisme... D’ot, comme nous le disions, I"avan-
tage d’étre diploide si le développement de 'organisme est long. Cette
contre-sélection haploide brusque s’oppose ainsi au cas des diploides,
chez lesquels la mutation restera masquée phénotypiquement. Ni sélec-
tionnée, ni contre-sélectionnée, sa fréquence évoluera de fagon neutre,
c’est-a-dire par dérive. Si elle reste rare (voire s’éteint) il 'y a aucun
risque : la disparition de la mutation est le résultat du hasard. Mais si, par
hasard, elle atteint une fréquence élevée dans la population, alors deux
individus porteurs de la mutation délétere (méme sans apparentement)
pourront néanmoins se rencontrer et produire un descendant qui sera,
lui, contre-sélectionné. C’est par exemple le cas des mutations touchant
le géne CFTR (cystic fibrosis transmembrane conductance regulator),
responsables de la mucoviscidose, devenues fréquentes®. Les atteintes
de cette maladie, en particulier respiratoires, sont Iétales et concernent
environ une naissance sur 4500 en Europe. La faible reproduction de
I’individu malade, ou sa mort prématurée avant I’age de la reproduction,
contribueront alors a diminuer la fréquence de la mutation dans la popu-
lation : la contre-sélection commence seulement alors.

Ce fardeau constitué de mutations délétéres récessives « en attente »
de contre-sélection peut étre évité d’une autre fagon : contre toute
attente... par "autofécondation ! €n effet, une autofécondation récur-
rente conduit rapidement a une homozygotie totale : chaque locus hété-
rozygote devient alors homozygote chez une moitié des descendants. Les
autogames® sont en fait di-haploides et, quand une mutation apparaft (&
I’état hétérozygote bien siir), 25 % des descendants seront homozygotes,
des la génération suivante. L'avantage est de pouvoir sélectionner
rapidement les mutations récessives quand elles sont favorables, mais
aussi d’entamer immédiatement I’élimination des mutations récessives
déléteres ! Si les descendants malades meurent, alors la fréquence de la
mutation délétere passe de 1 sur 2 chez le parent a1 sur 3 dans I’ensemble
de la descendance : la régression vers zéro se fait a la vitesse d’une suite
géométrique de raison 1/3 !

Un autre avantage de la diploidie, qui compense le fardeau des mutations
déléteres récessives, est la possibilité de vigueur hybride (ou hétérosis),
c’est-a-dire la meilleure performance des individus hétérozygotes. Mais
attention ! La vigueur hybride n’est pas toujours valide. €lle est notam-
ment visible dans (sinon inspirée par) les semences hybrides : les semen-

* Il existe une controverse : I'alléle délétére pourrait ne pas étre tout a fait en dérive car les hétérozygo-
ties pourraient avoir été avantageuses, par exemple contre les diarrhées et les dysenteries.

° L’autogamie, appelée aussi autofécondation, est un mode de reproduction sexuée dans lequel les deux
gametes sont issus du méme individu.

m/s n® 3, vol. 40, mars 2024

ciers possedent des lignées parentales pures, c’est-a-dire
homozygotes, et vendent chaque année les hybrides F1
qu’ils produisent. Bien siir, en ce cas, les hétérozygotes
produits cumulent les propriétés d’alleles complémen-
taires et profitables ! Un avantage de ces semences est
de contraindre a racheter les F1 chaque année car, chez
le client, la descendance F2 des hybrides F1 de I'année
passée est formée de phénotypes multiples et qui ne sont
pas tous avantageux.

Toutefois, dans la nature, il existe des exemples de dépres-
sion hybride : quoique peu étudiés, ils se manifestent sur-
tout quand les parents proviennent de populations éloi-
gnées. Par exemple, chez la plante Delphinium nelsoni, des
hybridations entre populations situées a 3 ou 30 metres de
distance ont été étudiées : les hybrides situés a 3 métres
ont une taille double et une fertilité 5 a 8 fois supérieure a
celle des hybrides situés a 30 metres [1]. Quand un nou-
vel allele apparait dans une population, bien sir a I'état
hétérozygote, il est fortement sélectionné sur sa com-
patibilité avec les autres alléles... de cette population,
mais pas forcément avec ceux des autres populations !
Pensez, par exemple, au géne d’une protéine qui produit
des dimeres : il faut que ceux fabriqués a partir des deux
genes de 'individu soient fonctionnels ! €h oui, dans le cas
général, la vigueur hybride est un mythe... U'équilibre entre
compatibilité des alléles et hétérosis explique en partie
pourquoi, dans les populations islandaises, on observe un
plus grand succes reproductif pour les couples impliquant
des cousins au troisiéme et au quatrieme degré [2] : dif-
férents, mais pas trop. €n un mot : tout dépend de ce que
I’on mélange dans une hétérozygotie.

’hétérozygotie a ses avantages, entre possibilité d’hété-
rosis et musellement des mutations récessives déléteres.
Mais ce dernier point est évité d’une autre fagon par les
haploides ou les diploides autogames. D’ailleurs, leur
coexistence avec les diploides qui évitent la consanguinité
démontre qu’ils ont aussi leurs atouts : la diversité des
formes génétiques qui se maintient dans I’évolution ne le
laisse-t-elle pas prévoir ? ¢

The grandeur and misery of diploidy
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