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2001: le génome humain est séquencé



* Maladies monogéniques

maladies rares causées chacune par l altération d un seul gène

Exemple: Syndrome du QT-Long

Recherche en génétique humaine

Gène muté
[ erreur(s) de séquence ] Maladie

Non atteint

Atteint

Indéterminé

Etudes familiales 

pour découvrir le gène responsable,
endommagé chez les patients 

mais pas chez les apparentés non atteints



2005

Catalogue de variations génétiques ponctuelles dans les populations humaines 

2006
Premier catalogue 

des variations  de nombre de copies d ADN 

(pertes et gains  de fragments d ADN
observables dans la population générale)

Redon et al, Nature 444:444-54

Variations génétiques entre individus



* Maladies multifactorielles, ou complexes

maladies plus fréquentes, dont l apparition peut être associée 
à de multiples facteurs génétiques et environnementaux

Exemples: diabète, hypertension artérielle

De larges études comparant les gènes de patients 
avec ceux d individus non atteints

permettent d identifier des facteurs de risque

Recherche en génétique humaine

* Maladies monogéniques

maladies rares causées chacune par l altération d un seul gène

Maladie
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Analyse génétique 
de centaines de patients 

et de contrôles

Marqueurs génétiques 
du risque de mort subite

(effet très modéré)

ControlesPatients

vs.

allèle 1
allèle 2



L approche familiale: une bonne alternative
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Def.



Recherche de nouveaux gènes endommagés chez les malades

Recherche de pertes / gains de gènes

chez les patients par array-CGH

Array-CGH:
Technique qui permet de détecter 

des pertes ou des gains de gènes sur 
l ensemble du génome du patient analysé



Recherche de pertes / gains de gènes

chez les patients par array-CGH

Séquençage de (presque) tous les gènes

Analyse de quelques patients
sélectionnés dans de grandes familles

avec plusieurs patients atteints

identification de nouveaux gènes candidats 
à tester sur de larges cohortes de patients

Recherche de nouveaux gènes endommagés chez les malades



Unité de Recherche: 
Inserm unité 1087

JJ Schott
R Redon

Axes de recherche

Génétique des maladies cardiovasculaires

Hôpital:
CHU de Nantes 

H Le Marec 
V Probst

Nouvelles stratégies d analyse sur formes familiales non élucidées

Nouvelles approches sur les formes sporadiques, plus fréquentes


