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Cartographie des Génomes

 Généralités |
Lossse LA CARTOGRAPHIE
Cartographie a I’aide des marqueurs moléculaires

1.Polymorphismes nucléotidiques simples (SNP)
Les polymorphismes nucléotidiques simples, appelés SNP, correspondent a des variations a 1’échelle

nucléotidique
Les SNP sont nombreux dans le génome humain ; leur fréguence a environ une altération toutes les 1000

paires de bases.

> Altérations majeures :

v formation d’un codon stop dans une séquence codante =pas de protéine ou protéine tronquée et inactive
v Mutation au niveau d’une jonction exon—intron nécessaire a 1’épissage: formation d’une protéine

de structure altéreée ;

> Alterations mineures :

v/ Mutation au niveau de la séquence protéique: variable selon la position de I’altération au

niveau de la séquence de la protéine (centre actif, domaine de régulation, etc.) ;

v mutation au niveau du promoteur ou d’une séquence régulatrice: absence, réduction ou stimulation de la
transcription du géne ;

Altérations silencieuses :

Mutation sans conséquence pour la séquence protéique (dégénérescence du code génétique) ;

Mutation survenant dans une zone non codante (introns).

SNV



Cartographie des Génomes

_______________________

Generalites 1| A CARTOGRAPHIE

La classification des SNP

A Fonction de la nature de nucléotide modifié

| |

SNP non codants SNP codants
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Polymorphismes nucléotidiques simples (SNP)

A CGT CGC CCG TCA CCG TTA TTG
b - S e & h S - L A . . - S . - i - -
Arginine Arginine Proline Sérine Proline Leucine Arginine

Protéine normale

B CGT CGC CCG CCA CCG TTA TTG
[ - i \_,_V_,_t i - L - A I._,_‘f_,J [ i il (% v
Arginine Arginine Proline Proline Proline Leucine Arginine

Protéine modifiée toujours active

C CGT CGC CCG TAA CCG TTA TTG
—_— - e d - T d - e -
Arginine Arginine Proline STOP

Protéine tronguée inactive

Figure 2. Single nuckeotide polymorphism. A : Saquence d'ADN génomigue « nomale » codant pour une protéine normale. B : Séquence
d"ADMN avec un SNP représenté en bleu (T remplacé par C), la sérine est remplacée par une proline, mais I'activité de la proteine demeure
inchangee. C : Séquence d’ADN avec un SMP représenté en bleu (C remplace par A), le codon TAA indigue un codon STOP d'ol un arrét
de transcription de I'ADN conduisant & une proteine trongquée inactivea.
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Applications de la technologie des
SNP
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Découverte et détection des SNP

Par reséquencage Sans séquencgage



Cartographie des Génomes

_______________________

Generalites 1| A CARTOGRAPHIE

 Utilisation de DHPLC ( chromatographie en phase
liquide a haute performance)

 Utilisation de DGGE ( électrophorese sur gel a
gradient d’agent dénaturant)

e Utilisation de SSLP (Polymorphismes de longueur
de séquences simples) (SSLP):
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Polymorphismes de longueur de sequences simples

ADN répétitif — == Les individus différents possédent un nombre distinct de copies

Répétitions appelées

Polymorphismes de longueur de séquences simples (SSLP)
Ou
Répeétitions en tandem en nombre variable(VNTR)




