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seraient responsables de plus de 50 maladies

	syndrome de Marfan

	syndrome d’insensibilité aux androgènes

	ataxie télangiectasie 

	maladie du stockage des esters de cholestérol

	granulomatose chronique

	polypose adénomateuse familiale

	cancer colorectal héréditaire non polyposique

	maladie de Hirschsprung

	maladie de Mac Ardle

	phénylcétonurie

	syndrome de Seckel

	hydrocéphalie liée au chromosome X


extrait de l’article

« Ce n'est qu'à partir des années 1980 que les généticiens ont réalisé que les muta​tions silencieuses provoquent des ano​malies dans la production des protéines, du moins chez les bactéries et les levures.

À cette époque, ils ont montré que les gènes de ces micro-organismes n’utilisent pas indifféremment les codons synonymes. Quand la bactérie Escherichia coli fabrique l'acide aminé asparagine, le codon AAC, codant cet acide aminé, est bien plus fré​quent que le codon synonyme AAT. Les généticiens durent bientôt admettre que certaines cellules « préfèrent » certains codons, car ils améliorent la vitesse ou la précision de la synthèse des protéines.

On montra que les ARN de transfert associés à ces codons synonymes ne sont généralement pas présents en quantités égales dans les cellules. Qui plus est, un gène comprenant beaucoup de codons associés aux ARN de transfert les plus abon​dants serait traduit plus vite. En effet, puis​qu'ils sont plus nombreux, ces ARN de transfert seraient plus disponibles au moment de la traduction. Il existe d'autres cas où un même ARN de transfert peut s'as​socier à plusieurs codons synonymes, mais avec plus ou moins d'affinité. Par consé​quent, un des codons optimise la précision de la traduction. Comme prévu, dans les bactéries et les levures, les gènes codant les protéines les plus abondantes contien​nent des codons qui s'associent aux ARN de transfert les plus courants ou avec les​quels ils ont le plus d'affinité.

De telles associations préférentielles existent aussi pour les plantes, les mouches et les vers. Cette stratégie qui améliore l'ef​ficacité de la production des protéines est sans doute également à l'œuvre chez les mammifères. ............................... »
syndrome de Marfan= élongation de certaines parties du corps dues  à 2 mutations silencieuses  perturbant l’épissage de l’ARN








