
AAACTCCGA

AAAGTGCGA

AAAGTGCGT

AAAGTGCGA

ATACTCCGA

AAACCCCGA

1

2

106] Génétique © Pour la Science - n° 433 - Novembre 2013

sens ou dans l’autre, alors sa fréquence 
augmente ou diminue dans une population 
au fil des générations. D’autre part, il n’est 
pas systématique qu’une mutation induise 
un avantage ou un inconvénient pour la 
reproduction. Dans certains génomes, par 
exemple ceux des mammifères ou de cer-
taines plantes qui sont de longs textes ver-
beux, la plupart des mutations sont sans 
effet immédiat. Dans ce cas, la fréquence 
des génomes qui portent une mutation 
suit une marche aléatoire sans pression 
de l’environnement. C’est le principe de 
la dérive génétique. 

Que cette variation soit influencée ou 
non par la sélection naturelle, la fréquence 
finit toujours par atteindre 0 ou 1. Si elle 
atteint 0, la mutation a disparu de la popu-
lation ; il n’en reste pas de trace dans les 
génomes. Si elle atteint 1, tous les génomes 
de la population sont porteurs de la muta-
tion. Dès lors, il ne reste pas de trace dans 
les génomes de leur état ancestral, avant 
la mutation.

Avec un nombre réaliste de mutations 
par génération (une centaine), la dérive 
remplace la plupart des lettres du texte 
génomique en quelques millions de généra-
tions. Ainsi, on ne peut retrouver des traces 
que de génomes ayant au plus quelques 
millions d’années – ce qui représente une 

partie infime de l’histoire du monde vivant. 
En revanche, la sélection permet une meil-
leure conservation de l’information : on 
retrouve dans les génomes actuels des 
traces de l’origine du vivant, il y a presque 
quatre milliards d’années.

Pour reconstituer l’information 
ancienne, on compare plusieurs génomes 
actuels dans un cadre phylogénétique. Par 
exemple, prenons les génomes d’une variété 
de vigne, d’un cèpe, d’un canard et d’un 
humain (voir la figure 2). Les ressemblances 
entre séquences permettent de reconstituer 
les relations de parenté entre ces espèces, ce 
qui se traduit par un arbre phylogénétique, 
c’est-à-dire une généalogie des espèces. 
Cette généalogie implique que le canard 
et l’humain ont un ancêtre commun qui 
leur est exclusif et qui descend lui-même 
de l’ancêtre qu’ils partagent avec le cèpe. 
On identifie alors des morceaux (des gènes) 
suffisamment similaires pour que l’on 
suppose qu’ils descendent d’une même 
séquence ancestrale : on trouve ATACTC-
CGA dans la vigne, AAACCCCGA chez 
le cèpe, AAAGTGCGA chez le canard et 
AAAGTGCGT chez l’humain. 

À partir de l’analyse de ces séquences 
actuelles d’un même gène, on reconstitue 
les séquences du gène chez les ancêtres 
communs des espèces considérées en sup-
posant que les ressemblances entre espèces 
sont plus fréquemment dues à leur héritage 
commun qu’à des événements indépendants 
qui auraient donné le même résultat : dans 
notre exemple, cette hypothèse se traduit 
par un scénario unique où chacune des 
positions variables (en rouge) n’a changé 
qu’une seule fois au cours de l’évolution 
des espèces.

En multipliant le nombre de gènes 
et de génomes comparés (aujourd’hui 
on peut avoir accès aux séquences de 
plusieurs milliers de génomes, chacun 
contenant des milliers de gènes, voir l’ar-
ticle de G. Perrière dans ce numéro) et avec 
l’aide de modèles plus réalistes prenant 
en compte nos connaissances des pro-
cessus biologiques, on peut ainsi estimer 
des séquences de génomes ancestraux et 
décrire l’histoire des mutations.

En pratique, on sait aujourd’hui 
reconstruire les séquences quasi com-
plètes d’ancêtres récents, par exemple 
le génome de la bactérie qui fut proba-
blement responsable des grandes épi-
démies de peste du Moyen Âge, à l’aide 
du séquençage de ses descendantes, des 

2. SUR CET ARBRE PHYLOGÉNÉTIQUE SIMPLIFIÉ, on peut reconstruire, à partir des sé-
quences d’un même gène repérées chez le canard, l’humain, le cèpe et le raisin, les séquences 
du même gène de l’ancêtre commun de l’humain et du canard d’une part (1), et de l’ancêtre 
des animaux et des champignons d’autre part (2). On suppose que les ressemblances sont 
dues à un héritage commun plutôt qu’à des événements indépendants. Les séquences les 
plus proches sont celles du canard et de l’humain (une seule mutation). La séquence du même 
gène chez leur ancêtre commun sera donc AAAGTGCGA ou AAAGTGCGT. Les séquences du cèpe et 
du raisin portant un A à la fin, la première option est sans doute la bonne. La séquence de 
l’ancêtre commun du cèpe, du canard et de l’humain est celle qui minimise le nombre de muta-
tions entre cet ancêtre et le dernier parent dans l’arbre, le raisin, soit AAACTCCGA.
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souches de Yersinia pestis contemporaines. 
Pour des ancêtres plus éloignés, tel celui 
des mammifères qui vivait il y a une 
centaine de millions d’années, une partie 
de l’information a été perdue par dérive. 
Cependant, pour les parties du génome 
contraintes par la sélection, les gènes en 
particulier, la reconstruction reste tout à 
fait possible. On peut même connaître 
le nombre de chromosomes et la façon 
dont les gènes étaient organisés dans 
ces génomes. À partir de ces données, 
on commence à comprendre les modes 
de vie des espèces disparues (tempéra-
ture optimale de croissance, profondeur 
préférée d’anciens mammifères marins, 
utilisation de l’oxygène par des bactéries 
anciennes, alimentation, taille ou longé-
vité de mammifères anciens, histoire des 
migrations et métissages humains…), un 
peu comme si l’on retrouvait le code d’un 
vieux programme et que l’on reconstituait 
son fonctionnement à partir de ses ver-
sions nouvelles (voir la figure 3).

Cependant, l’application de ces 
méthodes à l’ensemble du monde vivant 

se heurte à une difficulté : nombre d’orga-
nismes ont la capacité d’intégrer dans leur 
génome des gènes de leurs contemporains, 
proches apparentés ou non. Ces transferts 
horizontaux violent les hypothèses de 
reconstruction des génomes ancestraux, 
qui supposent que l’ancêtre commun des 
séquences appartient à l’ancêtre commun 
des espèces.

Le transfert de gène : 
obstacle ou indice ?

Il est apparu que chaque gène, quelle que 
soit sa fonction, pouvait, à un moment 
ou un autre de son histoire, avoir été 
transféré. À long terme, aucun gène 
n’a donc la même histoire que les orga-
nismes qui le portent. Ce constat semblait 
remettre en cause la possibilité théorique 
de reconstruire l’évolution du vivant à 
partir des gènes.

Ainsi, le gène était trop « individualiste » 
pour refléter l’histoire des organismes. 
N’avait-il pour autant rien à en raconter ? 
De fait, lorsqu’on observe l’ensemble des 

gènes et, pour peu que l’on sache interpréter 
les singularités que revèle chaque histoire 
de gènes, on s’aperçoit que les transferts 
horizontaux contiennent une information 
inédite sur l’histoire du vivant. D’une part, 
ils peuvent venir à l’appui d’une hypothèse 
phylogénétique : si un ancêtre a reçu un 
gène par transfert, ce gène doit être observé 
chez ses descendants. Ainsi, la présence 
du gène peut être un caractère partagé 
permettant de reconnaître les organismes 
qui sont proches. 

D’autre part, un échange de gènes 
entre deux organismes ne peut avoir lieu 
que s’ils sont contemporains. Le transfert 
horizontal contient donc une informa-
tion sur les âges relatifs des lignées qui 
échangent des gènes : on ignore à quelle 
époque exactement vivaient les organismes 
anciens, mais, avec des relations de des-
cendance et des échanges entre espèces 
contemporaines, on peut espérer établir 
une chronologie de l’histoire de la vie. Or 
les transferts ont lieu principalement chez 
les organismes microscopiques (bactéries, 
virus, champignons unicellulaires, autres 

Par définition, le transfert de gènes 
entre deux espèces n’est possible 

que si les deux espèces sont contem-
poraines. Ce processus, qui transparaît 
dans le génome des espèces actuelles, 
donne aux phylogénéticiens de pré-
cieuses informations sur les âges rela-
tifs d’espèces anciennes dont les traces 
fossiles sont rares. En 2012, à partir de 
36 génomes d’espèces différentes, les 
auteurs ont ainsi reconstitué la phylo-
génie chronologique des cyanobacté-
ries, les premiers organismes à avoir 
fait de la photosynthèse et produit de 
l’oxygène en grande quantité (a). Les 
plantes ont récupéré cette faculté en 
intégrant des cyanobactéries au fonc-
tionnement de leurs cellules.

Les nœuds de l’arbre sont position-
nés de gauche à droite selon leur chro-
nologie. Le nœud 1, le plus ancien, est 
parfois daté à 3,8 milliards d’années. 
Les plantes ne figurent pas sur cet arbre, 
mais on voit la naissance au nœud 18 
du clade des cyanobactéries multicel-
lulaires, les nostocales, qui forment 
des filaments verts de cellules diffé-
renciées (b). Comme ce clade a reçu, 
par transfert, des gènes d’autres mor-

ceaux de la phylogénie, on estime que 
cette forme de multicellularité est re-
lativement récente. De même, la pré-
sence de nombreux tranferts du clade 
du nœud 3 vers le clade du nœud 16 
lui donne une origine relativement ré-
cente, alors que les hypothèses habi-
tuelles plaçaient cette diversification à 
la racine des cyanobactéries. 
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