ARNg, des clivages se produiraient
aux sites d’édition et, grice aux
matrices d’ARNg, les modifications
(additions, moins souvent délétions
d’acides uridyliques) pourraient se
produire. La continuité de I'ARN
messager mature serait enfin rétablie
par ligation (figure 1).

L’image qui émerge de ce modele est
celle d’un nouveau type de geéne
mosaique. Les séquences qui concou-
rent a la constitution d’un messager
fonctionnel sont codées par différen-
tes régions du génome ; les unes
apportent I’essentiel de I’information
qui sera traduite en protéine, les
autres fournissent les outils qui per-
mettront de joindre les fragments
d’information précédents en un
ensemble fonctionnel.

L’édition étant le plus souvent une
addition de nucléotides, on peut con-
sidérer qu’il s’agit la de I’inverse des
phénomenes classiques d’excision-
épissage qui Otent des introns non
codants.

Dans les temps anciens — qui res-
tent hypothétiques — du « monde de
IARN », c’est-a-dire quand cette
molécule constituait a la fois le sup-
port de I'information génétique et la
matiére premiére des catalyseurs bio-
logiques ribozymatiques (m/s n° 2,
vol. 1, p. 107 et n° 5, vol. 2, p. 280),
un mécanisme de ce type a pu puis-
samment contribuer a faire évoluer le
systtme, engendrant a partir d’un
méme geéne de nouvelles entités
fonctionnelles.
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EEN BREVES HEE

BEE Les mutations nouvelles
dans la neurofibromatose de von
Recklinghausen sont d’origine

paternelle. La neurofibromatose de
von Recklinghausen (NF1) est une
maladie dominante autosomique frap-
pant environ une personne sur 2 500,
de gravité variable, dont le gene est
localisé en 17q (voir m/s n® 7, vol. 3,
p. 433 et n° 5, wvol. 5, p. 342). Avec
la myopathie de Duchenne, c’est une
des affections qui ont le taux de
mutation le plus élevé. Une équipe
anglo-américaine [1] a étudié
14 familles sur trois générations, dans
lesquelles une mutation nouvelle était
apparue a la seconde génération.
Dans 12 cas sur 14, cette mutation
s’était produite sur le chromosome
paternel. La NF1 vient donc s’ajou-
ter a une liste déja impressionnante
de maladies sujettes a des néomuta-
tions d’origine préférentiellement
paternelle, comme I’hémophilie A, le
syndrome de Lesch-Nyhan, I’achon-
droplasie. Dans ces dernieres affec-
tions, on a noté un effet de I’4ge,
I’incidence des mutations s’élevant
avec I’dge du pere [2], ce que ’on
tend a attribuer a I’accumulation de
mutations dans les cellules souches
des spermatogonies. Un tel effet de
I'age paternel n’existe pas dans la
NF1, et le mécanisme reste encore
controversé. On a montré récemment
que dans le rétinoblastome on
observe également une prédominance
de néomutations d’origine paternelle
sans effet de I’age du pere [3,4]. I
est a noter qu’une fois établie, la
transmission de la NF1 affecte éga-
lement garcons et filles; il n’y a
donc pas de sélection contre des
mutations portées par des chromoso-
mes d’origine maternelle. Il est
méme généralement admis que la
NF1 héréditaire est plus sévere
lorsqu’elle est héritée de la mere.
[1. Jadayel D, et al. Nature 1990 ;
343 : 558-9.]

[2. Vogel F, Motulsky A. Human
Genetics, 2nd ed. Berlin : Springer
Verlag, 1986.]

[3. Dryja T, et al. Nature 1989 ; 339 :
556-8.]

[4. Zhu X, et al. Nature 1989 ; 340 :
312-3.]

HEE «Je le connais, mais je
n’arrive pas a mettre un nom sur
son visage ! », cette forme de trou-
ble est si largement distribuée que
personne n’en ferait un symptome.
Lorsque cela arrive aprés un trauma-
tisme cranien, chez un malade qui
par ailleurs n’a aucun trouble de la
mémoire ou de la mémorisation, il
s’agit pourtant d’une atteinte spéci-
fique du langage, une « aphasie aux
noms propres ». Ce trouble extréme-
ment rare (on en a décrit trois cas)
se présente comme une incapacité a
nommer spontanément des person-
nes, mais aussi des morceaux de
musique ou des lieux géographiques,
alors méme que le patient peut, par
ailleurs, leur associer des noms qu’on
lui donne oralement ou par écrit [1].
Il est peu vraisemblable que le cer-
veau, comme une commode, ait des
tiroirs différents pour les noms pro-
pres et les autres et qu’il s’agisse
simplement d’un déficit local du
tiroir en question. L’interprétation
des auteurs, appuyée sur des travaux
récents de linguistique, est que les
noms propres et les noms communs
ne seraient pas appris, et pas retrou-
vés, de la méme fagon. Les noms
communs auraient une valeur des-
criptive, permettant leur classement
dans des catégories et leur récupéra-
tion au milicu d’un corpus significa-
tif de termes classés ensemble. Les
noms propres auraient, au contraire,
une valeur de référence unique,
interdisant la classification. La neu-
ropsychologie hésite encore, manifes-
tement, devant I’identification-méme
de certaines fonctions. Quant a la
structure des réseaux de neurones qui
les sous-tendent, on ne peut
qu’accepter le constat des auteurs
lorsqu’ils déclarent qu’il « n’existe
aujourd’hui que quelques modeles
hautement spéculatifs ».

[1. Semenza C, Zettin M, Nature,
1989 ; 342 : 678-9.]






