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Importance de la généetigue en
medecine

A 50% des fausses-couches du T1 & anomalie
chromosomigue

A 2% pathologie congénitale "majeure" & facteurs
geneétigues

A 50% retard mental sévére, de surdité congénitale ou de
cécité de l'enfant sont dus a une cause géneétique

A Maladies de I'adulte & génétique (diabéte, hypertension,
t hrombose, ob®sit®, &)

A 10% des cancers fréquents (intestin, sein, ovaires) de
I'adulte ont une origine génétique



Un peu d'histoire

1865 Mendel : lois de I'héredité
1890 Hertwiqg : stades de la méiose
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1900 Correns, Tschermak et De Vries : redécoflive
lois de Mendel - début de la génetigue médicale

1932 Waardenburg : age maternel et "mongolisme"
1953 Watson et Crick : structure de I'ADN
1956 TIjo et Levan : nombre exact (46) de chromosomes

1959 Lejeune : syndrome de Down = trisomie 21

1966 Amniocentese
gene de la globine caractérisé
séquence "presque" compléte du génome




Définitions (1)

A Geéne : segment d’ADN qui code pour une protéine
A Génome : ensemble des génes contenus dans une cellule
A Génétique : ayant a voir avec la constitution génique

A Héréditaire : qui peut se transmettre de génération en g.

A Congénital : présent a la naissance
A Sporadique/de novo : qui arrive pour la premiére fois

A Syndrome: ensemble de signes rattachés a une méme
cause, qu'elle soit connue ou suspectee



Définitions (2)

A Consultation génétique: Identifier une cause génétique
potentielle

A Conseil génétique: les patients ou des apparentés a risque
doune mal adi e Iigfggnme®gun: q u e sont

i la nature, la cause, et les conséguences

i la probabilité de la développer ou de la transmettre

Il es moyens de | a pr®venir,
I les options pour la prise en charge

I les options pour les projets reproductifs
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Classification des maladies
géenétiques

genume/

Anomalie chromosomique

A Numérique
A Structurelle

Genes contain
instructions
for making
proteins

Anomalie génique
A monogénique

A polygénique

A multifactorielle

oF in complexes 10
perform many cellular
functions






Les chromosomes et leur
pathologie

A Chromosomes: structures ayant une affinité pour
certains colorants (chroma = couleur; soma = corps)
et servant de "support" pour les genes

A Cytogénétique: étude / analyse des
chromosomes

A Caryotype: carte chromosomique
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Généralités sur les chromosomes

A 46 chromosomes

A classés selon
I taille
i position du centromere
I « code-barre »

"bras court":p
"bras long":q

télomere: extremité




Etapes pour faire un caryotype

TISSUS
A Sang (lymphocytes T, 2-3 ml hépariné)

A Liquide amniotique ou villosités choriales
A Fibroblastes ﬂ

A Moelle osseuse

Preparation des cellules
A centrifugation L
A mise en culture (env. 72 heures a 37°C)
A blocage des divisions cellulaires : colchicine
A choc hypotonique
A "fixation" et étalement des chromosomes lames

Coloration des chromosomes
bandes G: "Giemsa"
bandes claires et sombres




Numérique 2510

A Aneuploidie
- monosomie : Turner LA
- trisomie : Down

A Polyploidie : triploidieg

Structurelle
Translocation
- réciproque
- roberstonienne

- Délétion
- Duplication
- Inversion



