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L’avènement du génie génétique
 Compréhension des maladies

 Amélioration du traitement

 Prévention des maladies

La découverte de l’ADN

 Travaux d’Avery (1944)

 Double hélice (Watson /Crick 1953)
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Double hélice de l’ADNJames Watson et Francis Crick.

Découverte de la structure de l’ADN 

en 1953

LE GÉNIE GÉNÉTIQUE



Inserm

 20 000 gènes codant des protéines ,7000 gènes responsables 

de maladies

 42 millions de Single Nucleotide Polymorphisms (SNP) 

 2 % du génome est codant

 3 milliards de paires de bases 

LE GÉNOME HUMAIN



Inserm

Les maladies rares
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 Comment peut-on les identifier?

 Que peut-on en attendre?

 En terme de diagnostic 

 De traitement

DE L’ADN À L’IDENTIFICATION DES GÈNES DE LA MALADIE
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Du gène à l’exome
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Les évolutions techniques



Inserm

 Principe de la CGH array 

 Mélange d’un ADN témoin et 

d’un ADN à étudier marqués 

différentiellement (Cy3/Cy5)

RÉARRANGEMENTS GÉNOMIQUES
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Les variations du nombre de copies
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Le séquençage de nouvelle génération
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Analyse d’exome



Inserm

Yoan C.. Né en mars 89 ,suivi depuis trente ans

- Encéphalopathie convulsivante sans étiologie précise

- Microcéphalie relative

- Ne s’exprime pas oralement

- Propreté diurne acquise

- Clinique:prognathisme ,fentes palpébrales en bas et en dehors.

- Yoan revu en 2017 en consultation de génétique ,les parents très 

demandeurs de pousser les investigations étiologiques d’autant que 

sa sœur de 18 ans se pose des questions vis à vis de sa future 

descendance
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Yoan C… reprise des explorations génomiques

- CGH array négative ..

- Panel de 500 gènes de DI :

- Variant :c.1733 G/A dans le gène TCF4 apparu de novo 

- Les mutations de TCF4 sont associées au syndrome de Pitt-Hopkins 

caractérisé par des troubles psychomoteurs précoces et sévères 

,une hypotonie,une marche acquise tardivement,une absence de 

language ,une microcéphalie ,un retard de croissance post –natal et 

des crises d’épilepsie.
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