Les ingredients d'une PCR :

Taq DNA polymerase

1
4. =—Nucléotides A, T,C,G

W= Amorces
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1 milliard de
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= thermocycleur



La PCR (polymerase chain reaction)

ADN double brin a amplifier
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Amorces correctes pourun PC R :
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ADN polymérase




Amorces incorrectes pourun P C R :
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Amorces divergentes : 30 copies en 30 cycles



Amorces incorrectes pourun P C R :
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Amorces sur le méme brin : 30 copies en 30 cycles



Réplication de '’ADN :

la copie est-elle identique a |'original ?

Les DNA polymérases ont des problemes quand elles copient

des séquences répétitives en tandem (microsatellites).

Applications pratiques : science forensique



Erreurs durant la réplication de ’ADN :

Un bout de séquence d’'un chromosome 7 humain :

10 20 30 40 50
TGTCATAGTTTAGAACGAACTAACGATAGATAGATAGATAGATAGATAGA
| | | | | | |

60 70 80 90 100
TAGATAGATAGATAGATAGATAGACAGATTGATAGTTTTTTTTTATCTCA

110 120 130 140 150

CTAAATAGTCTATAGTAAACATTTAATTACCAATATTTGGTGCAATTCTG
L—»C 10-9

160 170 180 190 200

TCAATGAGGATAAATGTGGAATCGTTATAATTCTTAAGAATATATATTCC

210 220

CTCTGAGTTTTTGATACCTCAG , ’. s
Remarguez L'vunite :

Transmission parent = enfant : mutation par generation

e Changement d’une base : 10
e addition d’un GATA ou soustraction d’un GATA : 103



Microsatellites / STR

Un bout de séquence d’'un chromosome 7 humain :

10 20 30 40 50
TGTCATAGTTTAGAACGAACTAACGATAGATAGATAGATAGATAGATAGA
| | | | | | |

60 70 80 90 100
TAGATAGATAGATAGATAGATAGACAGATTGATAGTTTTTTTTTATCTCA

110 120 130 140 150
CTAAATAGTCTATAGTAAACATTTAATTACCAATATTTGGTGCAATTCTG

160 170 180 190 200
TCAATGAGGATAAATGTGGAATCGTTATAATTCTTAAGAATATATATTCC

210 220
CTCTGAGTTTTTGATACCTCAG

12 éléments sur cette séquence : (GATA),,

Les DNA polymérases peinent a copier correctement
les microsatellites.




Variations génétiques entre individus d’'une méme espece

Genome Variation : :
SSR STR = microsatellites

Short Sequence Repeats

ACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTC
GAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCT CCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATAT
ATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCT
CGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCT CGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGA

GACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCACACACACACACACACACACACACACCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGC TAGCTCCTCTCG

AGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCT CGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACAC
AGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCT CCGACACAGCTCGCACACCGCT CGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCT CTCGAGACG TAGGGCT CTCGATATAGCT CGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCT CCGACACAGCTCGCAC
ACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGC TAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCT CTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGC TCGCACACCGCTCGAGACCTGACCT GACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTC

ACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTC
GAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATAT
ATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCT
CGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCT CGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGA

GACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCT CACACACACACACACACACACACACACACA CACCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCT CGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCT
AGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCT CCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTC
GCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCT CCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGC TCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGAC
ACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGC TCCGACACAGC TCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGC

Allele 2 (CA)16

ACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTC
GAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCT CCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATAT
ATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCT CGCACACCGCT
CGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGC TCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGA

GACGTAGGGCTCTCGATATAGCT! CGCGACACACACAGATATATAGCGCTCACACACACACACACCCTGAMCAGCT CCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATAT
AGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCCGAGACGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGA
AACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTG
ACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCT CCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATA

Allele 3
(CA)7 Unité répétée : 1 base p. ex. CCCCCCC

2 bases  pex. CACACACA
etc.



Variations génétiques entre individus d’'une méme espece

&Genome Variation
SNP
Single Nucleotide Polymorphism

ACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTC
GAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATAT
ATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCT
CGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGA

GACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCT! CGCACACCGCTCGAGACCT GACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATA
TAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCT CCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCAC

ACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCTGAAACAGCT CCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCG
AGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATA

Allele 1

ACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTC
GAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCT CCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATAT
ATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCT CCGACACAGCTCGCACACCGCT
CGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGA

GACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCT! CGCACACTGCTCGAGACCI’ GACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATA

TAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCT CGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCT CCTCTCGAGACGCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCAC
ACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTC
GAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATATATAGCGCTCCCTGAAACAGCTCCGACACAGCTCGCACACCGCTCGAGACCTGACCTGACACGTGCTAGCTAGCTCCTCTCGAGACGTAGGGCTCTCGATATAGCTCGCGACACACACAGATAT

Allele 2

Différences entre 2 humains :
en moyenne 1 différence de base toutes les 1’000 bases

Différences entre un humain et un chimpanzé :
En moyenne 1 différence de base toutes les 100 bases



La PCR c’est comme

s1 on faisait 1 milliard de photocopies
de la page 345 d’un livre

Génome Génome
paternel maternel

|

14 GATA

12 GATA

Le nombre de copies produites par PCR double a chaque cycle :

30 cycles 2 2% = 10° copies (21°=10°)



Analyse de microsatellites
par PCR

Analyse d’un locus : 2 alleles.

Cette séquence est identique

chez tous les humains.
16
—
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motif
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Primer 1 Primer 2
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Cette personne est hétérozygote 16 / 26




Analyse de microsatellites par PCR

16

~—
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région
intergénique exon intron

Pour le profil ADN on analyse des microsatellites sans importance fonctionnelle,
situés entre les genes, dans I’ADN « junk ».



Analyse de microsatellites par PCR

Analyse d’un locus : 2 alleles.
Cette séquence est identique

chez tous les humains.
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Taille des produits
dela PCR:

Analyse des proaluits
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La taille [pb] du produit d’'amplification
est convertie en nombre de répétions

-— 50 bp —» -— 50 bp —»

”~a

forward

I CACACACACACACACA I
I G TG TG TG TETETETET I

e — 16 bp - reverseo.

“flanking” microsatellite “flanking”

Les régions adjacentes au microsatellite sont invariantes : 100 pb chez tous.
LU'expérimentateur choisit la longueur des 2 séquences constantes inclues
dans la PCR.

Un produit de 116 pb contient donc un microsatellite de 16 pb soit
8 répétitions de CA.



Analyse de 3 loci :

Mesure de la taille des produits de la PCR

DNA Size (bp)
125 150 175 200 225 250 275 300
5000, 1

@ DESTITY D21S11 D18S51
S 000
3 490
© Allele
@ 9000, ‘ 204 302
g Stutter
T Product
2 5.4%
o
@
@

6.2% |
.
— s

\NM_

11 13

Chromosome 8

Stutter = bégaiement

Chromosome 21

Chromosome 18

250 + 44 (4x11) = 294
250 + 56 (4X13) = 302



innocente

Collect DNA

crime scene
evidence

suspect
A

suspect
B

Perform PCR
on repeats

12 repeats
ELEECELEECT]
16 repeats
[TTTTTTTTTTTTTTT
12 repeats
[TTTTTTTTTTT
12 repeats
[TTTTTTTTTTT
12 repeats
[TTTTTTTTTTT

16 repeats
[TTTTTTTITITITTd

Use gel
electrophoresis
to identify criminals




Un profil ADN : analyse de 10 loci.

Allele
recu du
pere

Profil

Allele
recu de
la mere

Locus 1

(Microsatellite 1)

Locus 2

(Microsatellite 2)

GATA

HE 3

8/13

|

-

\.: ]f

AGAT

Chromosome 8

GATA

Chromosome 11




Un profil ADN conforme a la loi Suisse.

Molecular weight (bp)
80 90 100 110 120 130 140 150 160 170 180 190 200 210 220 230 240 250 260 270 280 290 300 310 320

1 1 1 1 1 1 1 1 1 | 1 1 1 1 | 1 1 | 1 1 1 | 1 1 1

Amelogenin M Dssuigﬂj DQlSlln ﬂ psss1f| ||
= e

0331358M
HUMVWAA h A D165539 M D251338 M
D195433 HUMTHO1 HUMFIBRA/FGA
€]

Le profil est stocké dans une banque de donnée informatique sous forme d’'une
suite de chiffre :

Locus: 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
13/14 29/30 16/18 16/17 15/18 11/12 18/19 14/14 06/9.3 15/18



Ordonnance du DFJP
sur les exigences de prestations et de qualite requises
pour les laboratoires forensiques d’analyse d’ADN

(Ordonnance du DFJP sur les laboratoires d’analyse d’ADN)

’ Les marqueurs génétiques (loci) suivants doivent étre analysés selon les découver-
tes scientifiques les plus récentes:

a.

-0 oA e o

D3S1358
vWA:

D16S539:
D2S1338:
D8S1179:

D21S11;
D18S51;

D19S433:

THOI:
FGA:

.
2

=

- 10 microsatellites

(1l existe des dizaines de milliers de microsatellites
dans le génome humain. La loi en désigne 10 pour
I’analyse du profil ADN.)

—

Amélogénine. > Détermination du sexe : XX / XY



Un profil ADN conforme a la loi Suisse.

Molecular weight (bp)
80 90 100 110 120 130 140 150 160 170 180 190 200 210 220 230 240 250 260 270 280 290 300 310 320

| 1 1 | 1 1 | 1 1 | 1 1 | 1 | 1 1 | 1 1 1 | 1 | 1

Amelogenin M DSSll?SiJUK D2151iﬂ\ﬂ 2o U\,J —
feslfzd]

0331358M
HUMVWA ,& A D165539 M D251338 M
D195433 HUMTHO1 HUMFIBRA/FGA
[e]

2 pics : hétérozygote
1 pic : homozygote

L’homme analysé est hétérozygote a 9 loci et homozygote a un locus.

Cette empreinte est unique a une seule personne.
Exception : jumeaux monozygotes



Les “vrais” jumeaux ont le méme profil ADN.

k)

Fig_06-11a Genetics, Second Edition © 2005 W.H. Freeman and Company

NB / les empreintes digitales ne sont pas identiques



(3) Monozygotic (identical) twins

Jumeaux monozygotes

Jumeaux identiques
Jumeaux vrais

Egg Sperm

un seul
zygote

Zygote

deux
embryons

100% genetically identical



Empreinte ADN / profil génétique

Statistique pour la Suisse :

Fin 2007, trois ans apres l'entrée en vigueur de la loi sur les profils d'/ADN, la banque de
données CODIS contenait 92'912 profils de personnes 17'346 traces relevees sur les lieux
de délits.

90’000 personnes analysées en 3 ans !!



L'empreinte ADN ne révele rien sur la santé d’'une personne.

Office fedéral de la police

La partie non codante de I'ADN

Retour a «Profils d'’ADN»

L'ADN (acide désoxyribonucléique) est présent dans chaque noyau cellulaire du corps
humain. Il est donc possible d'établir des profils d'ADN a partir de la plupart des matériaux
biologiques, comme le sang, les tissus, la salive, les 0s ou le sperme. Toutes les séquences
de I'ADN analysées dans le cadre d'une évaluation forensique proviennent de la partie non
codante du génome. Cela signifie que les informations enregistrées dans la banque de
données ADN ne permettent en aucun cas de connaitre les caractéristiques physiques ou
psychiques des personnes concernées, ni méme d'éventuelles maladies (une exception est
possible en cas de trisomie 21).

Les jumeaux univitellins présentent le méme profil d'ADN et les analyses d'’ADN ne

permettent pas de les distinguer I'un de l'autre, ce qui est en revanche possible par leurs
empreintes digitales.

univitellins = monozygotes



L'analyse des microstallites est (semi-)quantitative
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surface sous la courbe (unité arbitraire)



'étude des microsatellites permet

1. de déterminer l'origine parentale d’'un chromosome surnumeéraire

2. de tester la paternité

3. d’identifier une personne (p. ex. un violeur)

2 et 3 nécessitent de maitriser le calcul de probabilité



La trisomie 21 (syndrome de Down)

Trisomie 21

caryotype



La trisomie 21 (syndrome de Down)

Profil ADN :

Microsatellites sur le 21 :
3picsl:1:1

ou

2pics2:1

Microsatellites sur les
autre chromosomes :
sans particularité

Trisomy 21 D2151435 D215 D21S1270 D135634 D185535

3 pics 2:1 3 pics

L U b b J A

| 1 1 I | 1 r | 1 ! | 1 1 T 1 ! I 1 | 1 I 1

100 120 140 160 180 200 220 240 260 280 300 320 340 360 380 400 420 440 460 480 500 520



DPI :

Prélevement d’un blastomere

Cet embryon
est-1l atteint
par la maladie
présente dans
la famille ou
d’une trisomie?

[embryon
poursuit un
développement
normal.

analyse de I’ADN par PCR



Diagnostic pré-implantatoire (DPI) :

Morula de
8 cellules

!

}
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D2151435 D21S1

120 140 160 180 200 220 240 260 280




Sitgz;;izs::ab.es Hit HH HH HH K HH
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Trisormie 21
Normal D2151435 D215S1 D2151270 D135S634 D18S535
900
Trisomy 21 D2151435 D215SN1 D2151270 D135634 D185535
2000 - 1:1:1

- L JA il J A
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100 120 140 160 180 200 220 240 260 280 300 320 340 360 380 400 420 440 460 480 500 520



QF-PCR : Quantitative Fluorescence Polymerase Chain Reaction

D2151435 D21S11 D21S51270 D135634 D18S535
" .- " s s ns s »3 N s "s
reoe
1900
1200
o |
any
™ o—— AJxJ A e ‘_»l J_ P ‘. A , Y at J& Py
D18S391 D13S742 D18S386 D135634
1"s % s s s s %5 -5 5 s s
1200
~ ‘
B | | |
‘ |
. - - . A 0 X
D18S978 D21S1411 D13S628
1"s s s 905 s ns % B « s s

: [y

4 |loci sur le chromosome 21
4 loci sur le chromosome 18 Diagnostic : trisomie 21
4 |loci sur le chromosome 13




Détection d’une trisomie par analyse de microsatellites :

3 alleles 2 alleles
1:1:1 2:1
Trisomy 21 02151435 D215
15 16
4000 = 8 10 13

| 500 =

1000 -
500 - ﬂ A

l T T l I l l l T T
100 120 140 160 180 200 220 240 260 280

Laméreest 8/10 La mére est 15/ 15
le pére est12 /13 le pére est 14/ 16

Questions : 1. origine parentale de la trisomie 21 ?
2. non-disjonction a quelle division méiotique ?



2n = 46, if human

We are following one pair of

homologs. % %
M¢éiose 1 ‘ ‘
Méiose 11 @ @ @ @ (gametes)

Gamete haploide Disomique

Disjonction

normale



2n = 46, if human

We are following one pair of NondiS jOIlCtiOn
8 10

homologs.
M¢éiose 1 % @
sl [ho
Méiose 11 W w Q Q (gametes)

B

Gamete haplo'l'de Trisomique Trisomique Monosomique Monosomique

en méiose |
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9 trisomies 21 sur 10 sont d’origine maternelle.

L'age maternel au moment de la conception augmente
le risque de trisomie 21.
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'étude des microsatellites permet

1. de déterminer l'origine parentale d’'un chromosome surnumeéraire

2. de tester la paternité

3. d’identifier une personne (p. ex. un violeur)

2 et 3 nécessitent de maitriser le calcul de probabilité



