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• Caryotypes
• FISH
• CGH
• MLPA
• Sanger
• NGS
• Nanopore

Une situation surréaliste…



Watson et Crick - 1953

Maurice Wilkins et Rosalind Franklin



Au commencement…



Au sein de l’œuf, la matrice…

• L’ADN peut être extrait : 
• Des cellules nucléées (leucocytes)
• Des cellules tumorales. 
• Attention : un patient ayant reçu 

une greffe de moëlle, nécessité le 
prélèvement d’autres cellules 
somatiques que les leucocytes… 

1. Cytogénétique 
2. Génétique Moléculaire



• Cytogénétique conventionnelle = Etude des 
chromosomes de la cellule en métaphase, par le :

• Caryotype
• Cytogénétique moléculaire = Etude de fragments 

chromosomiques avec des sondes moléculaires 
fluorescentes. 

• FISH (Fluorescence In Situ Hybridization)

• Cytogénétique moléculaire = Etude de fragments 
chromosomiques par comparaison avec une 
séquence de référence. 

• CGH (Comparative Genomic Hybridization)

1. Cytogénétique



Caryotype



Caryotype



Caryotype

Turner Klinfelter

O Ring



Caryotype



Caryotype

Bandes G
Extrémités claires

ADN riche en paires A-T

Bandes R (Reverse)
Extrémités foncées

ADN riche en paires G-C



Caryotype

Exemple Chromosome X



Fluorescence In Situ Hybridization (FISH)



Fluorescence In Situ Hybridization (FISH)

Translocation (7;12)



array-Comparative Genomic Hybridization (aCGH)



array-Comparative Genomic Hybridization (aCGH)



En résumé…

Caryotype
Full Génome

Basse résolution

FISH
Site Spécifique

Meilleure résolution

aCGH
Full Génome

Haute résolution

5 à 10 Mb

100 à 300 kb 5 à 500 kb



• Génétique moléculaire = Etude de l’ADN, recherche 
de variants dans des gènes, après extraction de 
l’ADN des cellules nucléées

• MLPA
• Séquençage Sanger
• NGS

• Nanopore

2. Génétique Moléculaire



La Polymérase Chain Reaction (PCR)

40x



La multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA)



La multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA)



Séquençage Sanger



Interprétation des variants



Seconde évaluation des variants



Next Generation Sequencing (NGS)



Nanopore



Résultats par nanopore

FMR1



MLPA

Sanger NGS

Nanopore

En résumé…



MLPA

Sanger

NGS

Nano



Merci à tous pour votre attention

« Les passions sont les vents qui enflent les voiles du navire ; 
elles le submergent quelquefois, mais sans elles il ne pourrait voguer. »

Voltaire
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