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Generalites 1| A CARTOGRAPHIE
Introduction

Polymorphisme:

Le polymorphisme généetique (du grec « poly » plusieurs

et « morphé » forme)



Cartographie des Génomes

Generalites 1| A CARTOGRAPHIE
Introduction

Polymorphisme:

Le polymorphisme génétique

Un gene est dit polymorphe s'il existe au
moins deux alleles a une frequence égale

ou supérieure a 1 %.
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Generalites 1| A CARTOGRAPHIE

e polymorphisme génetique

Quel est I’ interet de cette
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Generalites 1) A CARTOGRAPHIE
Le polymorphisme génétique

Diversité au polymorphisme biochimique

techniques de biologie moléculaire

~

Diversité au polymorphisme de 'ADN

)

{

niveau

chromosomique
(remaniements)

niveau
nucléotidique
(mutations
ponctuelles)
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Generalitss | ) A CARTOGRAPHIE
e polymorphisme génetique

1 / Types de polymorphisme de ’ADN
Séquences répetees en tandem (VNTR : Variable Number of Tandem Repeats)

ADN répéate an tandeam

13 Minisatellites (0,1 & 20 kpb)
- - sagqueances tel

- sBquences variables WNTR (9-BOpb)

Microsatellites (0,1 & 0,4 pb)
- repétitions de 2 4 10 pb

Selon la taille du motif et de la répétition, ||

~ Satellite (100kpb & Mpb)
- ADN satellite 1 (25-50 pb)
2,3 (5pb)
- ADM alphoide (CENP-B = 171pb)
- ADN b (68 pb)

existe:

> les satellites

> les minisatellites

> les microsatellites . : j

—  minisatellites

microsatellites
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Introduction

Tableau 1. Caractéristiques des satellites.

Classe Satellites I et 111 Satellite I (AT riche) ADN o

Taille de I'unité de base 5 pb 2548 pb 171 pb
Nombre de répétitions Jusqu’a plus de 1000

Taille de la séquence De 100 kb a plusieurs Mb

Répartition La plupart Hétérochromatine Hétérochromatine
chromosomique des chromosomes de la plupart centromérique de tous

des chromosomes

les chromosomes
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LA CARTOGRAPHIE

Tableau 2. Caractéristiques des minisatellites.

Classe

Taille de ['unité de base
Nombre de répétitions
Taille de la séquence

Répartition
chromosomique

Famille hypervariable Famille télomérigque
9-24 pb 6 pb
De 20 a 50
De 0,1 420 kb
Tous les chromosomes, Tous les

souvent en régions téloméeres
télomériques
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Figure 5. Sfructure du génome ef polymorphisme.

Tebomére :
plusisurs kb
Minisatellites
TTAGGG

Centromere
plusieurs Mhb.
Satellites

o, B, 2etd

MinisateNites
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peritelomerique
essentielament

—_—
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LINE. SINE | -
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|
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Generalitss | ) A CARTOGRAPHIE
e polymorphisme génetique

Les différents marqueurs de Polymorphisme ADN

Polymorphisme de longueur
»RFLP

»AFLP

»RAPD

»Minisatellite
»Microsatellite

Mutation ponctuelle (SNP)
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Chevauchement de lectures " T
[ =] e S
Assemblage en contigs "‘
Contlg 1 Contlg 2
Assemblage en scaffolds
Lectures longues e ——
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l Scaffold I

Figl : Reconstitution d'un génome de novo
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Génome de référence

Alignement de lectures T L_
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Recouvrement

* Erreur de séquencage

Y SNP

s Réarrangement chromosomique

Fig2 : Reséquencage d’'un génome pour la détection de variations génétiques



Brett Poulin
1999

yellow body
scute bristles
while eyes
facet eyes
echinus eyes
ruby eyas
crossveinless wings
cut wings
singed bristlas
~ lozenge eyes

D

Drosophila melanogaster

vermillicn eyes
miniature wings

— sable body
garnet eyes

forked bristles
bar eyes

! o g fused veins
[ Y ¥ |

r

carnation eyes

bobbed hairs
BRISTLES ) A\ /) \ forked
IV Tall
TR A A
BODY yellow
bent wing
cubitus veins
shaven hairs

grooveless scutelum
eyaless

net veins
aristaless antenna
slar eves

held-out wings
dumpy wings

clot ayes

black body
reducad bristlas

purple eyes
short bristles
light eves
cinnabar eyes
scabrous eyes
vestigial wings
lobe eyes
curved wings

plexus wings
brown eyes
speck body

roughoid eyes
veinlet veins

— javelin brisiles

- BEQIA BYES
hairy body

dichaete bristles
—thread arista
scarlet eyes
pink eyes

— curled wings
siubble bristles
- spineless bristles
— bithorax body
— siripa body
plass eves
delta veins
hairless bristles
ebony body
cardinal eyes

= rough eyes

—— claret ayes

minute bristlas
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Cartogroph ie Identification du géne et de sa mutation

Du chromosome au géne OU de la cartographie au séquengage des génomes |
Comment identifier un géne d'intérét et tne mulation ponciuelle par une approche de clonage

positionnel (Eggen el Hocguelts, 2003).



