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- La molécule d'hémoglobine est constituée de 4 chaines polypeptidiques (des globines)
semblables deux a deux et de 4 groupements héme liés a chacune des chaines. Au cours
de sa vie, I'Homme fabrique des chaines de globine différentes.

L'hémoglobine embryonnaire est constituée de 2 chaines z et 2 chaines e.

L'hémoglobine foetale contient 2 a et 2 g.

O Quelques mois apres la naissance et jusqu'a la fin de la vie, on a 97% —

O O d'hémoglobine a base de 2 chaines a et 2 chaines b (et 3% de Hb a2d2).
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- On a plusieurs sortes de mutations, .
aux conséquences plus ou moins importantes. /
N Conséquence Qualificatif donné a la mutation
Nature de la mutation sur le polypeptide formé d’aprés ses conséquences
Allgle g A” Substitution (nucléotide n® 21) Aucune conséquence Mutation silencieuse
Alléle B S (drépanocytose) Substitution (nucléotide n° 20) Glu remplacé par Val en position 6 Mutation faux-sens
Allele g tha! 1 (thalassémie) | Substitution (nucléotide n° 118) E?(;S'%ts;‘;pl;cg;jnot?‘én;:i)mtéique Mutation non-sens
Modification des acides aminés 6 & 17
Alléle B thal 2 (thalassémie) | Délétion (nucléotide n°20) Codon stop (codon n°® 18) Mutation décalante
— arrét de la synthése protéique
Modification des acides aminés 41 a 58 2
Aligle B thal 3 (thalassémie) | Délétion (nucléotides N°126 a 129) Codon stop (codon n° 59) Mutation décalante ';
— arrét de la synthése protéique @
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