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Il n’existe aucun gene pour
I'intelligence dans le génome humain

No Genes for Intelligence

De vastes études portant sur ’ensemble du génome humain n'ont pas réussi a
mettre en évidence un seul géne qui se rapporte a l'intelligence ; il s’agit
plutét d’effets maternels ou des effets de I'environnement, qui peuvent
expliquer la plupart, sinon toutes les corrélations observées entre des
individus apparentés ; par ailleurs, ces études ont montré que les vrais
jumeaux, identiques en apparence, divergent génétiquement et
épigénétiquement tout au long de leur vie. Dr Mae-Wan Ho
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L'héritabilité de I'intelligence ou du QI (quotient intellectuel, voir encadré) a été
chaudement débattue depuis des décennies. La plus récente occasion d’échanges et de
débats avait été provoquée par le livre The Bell Curve (courbe en cloche) de Richard et
Charles Murray Hernstein publié en 1994. [Voir la rubrique Courbe en cloche dans la
partie ‘Définitions et compléments’ qui figure a la suite de cet articlel].

Ce livre faisait valoir que les tests du quotient intellectuel QI sont une mesure exacte de
I'intelligence, que le QI est un fort prédicteur de la réussite scolaire et d'une carriere
future, qu'il est fortement héritable et peu influencé par I'environnement et, point plus
controversé, que les différences raciales du quotient QI sont probablement dues a des
genes. Par conséquent, les auteurs étaient sceptiques quant a la capacité des initiatives
de politique publique d'avoir beaucoup d'impact sur les conséquences et les résultats liés
au quotient intellectuel QI [1].

Qu’est-ce que le quotient intellectuel QI?

Le quotient intellectuel QI est un score qui résulte d'un des nombreux tests
standardisés visant a évaluer l'intelligence. Les tests modernes de QI ont été construits
pour avoir un score moyen de 100 et une déviation standard, ou écart-type (SD) de 15.
Environ 95% des individus d’une population ont des scores situés a l'intérieur de deux
écarts-types SD, ce qui signifie que le QI se situe entre les valeurs 70 et 130. En dehors
du débat féroce sur I'héritabilité du QI ou de l'intelligence : I'affirmation selon laquelle le
QI permet d’'évaluer l'intelligence, d'une part, et que toute mesure unique de
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I'intelligence est valide, d’autre part, elle fortement contestée.

L'ouvrage The Bell Curve, vendu a 300.000 exemplaires, avait attiré beaucoup
d'attention auprés des médias critiques. L'American Psychological Association,
I’Association américaine de psychologie avait commandé un rapport, publié en 1996, a
partir des travaux d'un panel d'experts pour réfuter ses principales revendications.

Maintenant, 16 ans plus tard, un deuxiéme rapport a été publié pour tenir compte des
nombreux résultats nouveaux qui sont notamment les suivants :

« Pratiqguement aucun des variants génétiques n'a été découvert, qui permettrait
d’étre associé de facon constante a des variations du QI dans la fourchette
normale de la variabilité rencontrée.

» L'héritabilité du QI varie considérablement selon la classe sociale a laguelle
appartient I'individu testé.

« L'importance de I'environnement pour le QI est établie en particulier par le fait
d’'une augmentation du quotient QI de la valeur 12 a la valeur 18, quand des
enfants sont adoptés, a partir d’'une origine de la classe ouvriere, par un foyer
d’accueil appartenant a la classe moyenne.

«  Méme lorsque des améliorations du QI produites par des interventions les plus
efficaces lors la petite enfance ne persistent pas, il peut y avoir des effets tres
marqués sur les résultats universitaires et sur les réalisations au cours de la vie.

» Dans les pays les plus développés qui ont été étudiés, les gains obtenus au cours
des tests du quotient QI se sont poursuivis au cours du temps et ils ont commencé
a se faire jour dans le monde en développement.

» L'écart du quotient intellectuel QI entre les catégories ‘Noirs’ et ‘Blancs’ a été
réduit de 0,33 écart-type SD, au cours de ces dernieres années.

Une révolution au cceur de la génétique

Ce dernier rapport n'a pas tout a fait mentionné la révolution qui est en train de se faire
jour dans le domaine central de la génétique.

Autrement dit, il n'y a pas de genes qui expriment l'intelligence dans le génome humain,
si toutefois vous choisissez de définir I'intelligence... A titre d'exemple, une recherche
récente montre que les facteurs non intellectuels, des facteurs tels que la motivation
pour le test, peuvent augmenter le Ql de 0,64 écart-type SD en moyenne, avec des effets
plus importants chez les personnes qui possedent un faible QI de base [2].

Plus fondamentalement, I'héritabilité du quotient d’intelligence Ql, qui est estimée
d’apres le modele classique, est désormais largement considérée comme profondément
déficiente.



L'héritabilité - la composante de la variation de la population (variance) attribuée aux
genes - a été gonflée, surestimée par des interactions entre les génes, par des
interactions géne x environnement et par d'autres effets non linéaires, de la méme
maniere que I'héritabilité des maladies courantes a été exagérée. (voir [3] Mystery of
Missing Heritability Solved? SiS 53) *.

* Version en francais intitulée "Le mystere de I'héritabilité manquante est-il résolu
en génétique des pathologies humaines ?" par le Dr Mae-Wan Ho. Traduction et
compléments de Jacques Hallard ; accessible sur le site
http://isias.transition89.lautre.net/spip.php?article237

Mais ce n’est pas tout : I'héritabilité estimée a partir des ressemblances (corrélation,
covariance) entre des jumeaux, entre des fréres et des sceurs, pourrait étre due a des
environnements partagés en commun, et en particulier les environnements maternels.

Plus grave encore, I'hérédité mendélienne classique, de laquelle dépendent toutes les
estimations de I'héritabilité, a été gravement compromise par I'hérédité épigénétique
qui est omniprésente (ainsi que par I'environnement culturel). L'hérédité culturelle et
I'épigénétique vont souvent de pair, d'ou il résulte des corrélations entre des individus
apparentés qui ont été faussement attribuées a des genes partagés en commun.

Par ailleurs, les variations épigénétiques dues a un vécu, a des expériences individuelles,
d’une part, et a des mutations somatiques marquant et changeant les processus de
I’ADN, d'autre part, peuvent méme faire que des ‘vrais’ jumeaux monozygotes divergent
génétiquement les uns des autres, a des degrés importants. Ces observations entachent
le coeur méme du paradigme du déterminisme génétique conventionnel.

Les génes du quotient intellectuel QI sont insaisissables

La chasse aux génes du quotient QI a été inspirée par |'héritabilité au sens large, estimée
dans les modeles classiques de la biométre qui sont basés sur des corrélations entre des
jumeaux et d'autres individus biologiqguement apparentés. (Voir [3]. Mais les résultats
obtenus jusqu'ici ont été décevants, c’est le moins que I'on puisse dire.

Une étude d'association pangénomique (a I’échelle du génome entier, GWAS en anglais)
portant sur 7.000 sujets, qui a été publiée en 2008, a révélé que sur 6 des marqueurs
génétiques simples (SNP, single nucleotide polymorphism) associés a la capacité
cognitive [Voir la rubrique Cognition dans la partie ‘Définitions et compléments’ qui
figure a la suite de cet article], un seul de ces marqueurs est resté statistiquement
significatif avec d’autres tests appropriés. Tous ensembles réunis, les six marqueurs ont
expliqgué a peine 1% de la variance dans les capacités cognitives générales [4].

Récemment, une liaison entre 12 marqueurs spécifiques SNP et des facteurs d’
«intelligence générale», a été mise a I'épreuve au cours d'une tentative pour reproduire
les associations trouvées dans des études antérieures : un seul marqueur SNP est resté
important en termes de signification statistique. Les chercheurs concluent que [5] « /a
plupart des liaisons génétiques avec l'intelligence générale sont probablement toutes
dues a des cas dénommés ‘faux positifs’ ».
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Comme dans le cas des caracteres génétiques pour des pathologies communes [2], le
quotient intellectuel QI (ou intelligence) est confronté au probleme de I'«héritabilité
manquante».

Méme I'héritabilité de la taille humaine, estimée a environ 90%, n'a pas p( démontrer des
variants communs contribuant a plus de 0,5 cm pour la taille des individus, et I'ensemble
des 180 marqueurs SNP associés a la taille, et identifiés par une méta-analyse des plus
complétes (sur les données regroupées a partir de nombreuses études), expliquent
seulement environ 10% de la variabilité dans la population.

L'explication habituelle de I'héritabilité manquante est qu'il est difficile de détecter des
variants génétiques qui ont un petit effet génétique. Dans le cas de l'intelligence,
beaucoup d’informations proviennent des résultats obtenus a partir d'une nouvelle étude
menée par des chercheurs de I'Université d'Edimbourg au Royaume-Uni, qui prétendent
[6] « avoir établi que l'intelligence humaine est fortement héritable et polygénique ».

Ce groupe de chercheurs a tout d’abord utilisé des données provenant de cing études
différentes d'associations pangénomiques (GWAS) : ils n’ont pas réussi a identifier les
marqueurs individuels associés, soit a une intelligence «cristallisée», soit a une
intelligence «fluide».

L'intelligence cristallisée se réfere aux connaissances emmagasinées par un individu sur
la nature du monde et aux opérations savantes telles que I'arithmétique (qui peut étre
mise a profit pour résoudre des problemes), tandis que l'intelligence fluide est la capacité
d’un individu a résoudre des problemes nouveaux qui dépendent relativement peu des
connaissances stockées ni des capacités a apprendre. [Voir aussi la rubrique
‘Intelligence fluide et cristallisée’ dans la partie ‘Définitions et compléments’ a la
suite de cet articlel].

Ces chercheurs ont ensuite appliqgué une nouvelle méthode qui teste les effets cumulatifs
de I'ensemble des marqueurs simples SNP, essentiellement par le calcul de la similarité
génétique globale entre chaque paire d'individus dans un échantillon, et puis ensuite par
une mise en corrélation de cette similitude génétique avec la similitude phénotypique (le
quotient QI) a travers toutes les paires possibles d’individus.

Le résultat obtenu est que tous les 550.000 (environ) marqueurs simples SNP, tous
ensembles réunis, pourraient expliquer conjointement 40% de la variation de
I'intelligence cristallisée et 51% de la variation de l'intelligence fluide. Cet exercice
ressemble plus a un constat désespérant qu’a une solution au probleme, et le résultat
n'est certainement pas en état d’offrir toutes les informations prédictives qui seraient
utiles.

D'autres chercheurs abordent le probleme au niveau plus fondamental des estimations
de I'néritabilité.

L'environnement maternel compte beaucoup plus que I'héritabilité
Les premiers chercheurs a réfuter le concept décrit dans le livre The Bell Curve sont

Bernard Devlin et ses collégues de I'Université de Pittsburgh, dans I'Etat de Pennsylvanie
aux Etats-Unis, dans un article publié dans Nature en 1997 [7].



Ils ont montré que la covariance (corrélation) entre individus apparentés peut ne pas étre
due seulement a des génes, mais aussi a I'environnement partagé, et en particulier a
I'environnement résultant de la présence de la mére, ce qui n'est pas pris en compte
dans les modeéles conventionnels.

Dans une méta-analyse de 212 études antérieures complétées par des études sur des
jumeaux publiées apres 1981, Devlin et ses collegues ont montré qu'un modele alternatif
avec deux environnements liés au sein maternel : I'un concernant des jumeaux - deux
‘vrais’ jumeaux monozygotes (MZ) et deux ‘faux’ jumeaux dizygotes (DZ) - et un autre
modeéle concernant des freres et soeurs apparentés, présentent un ajustement bien
meilleur avec les données expérimentales.

Les effets maternels, souvent considérés comme négligeables, comptent pour 20% de la
covariance entre les jumeaux et pour 5% entre les freres et les sceurs, ce qui diminue
d'autant les effets imputables aux génes ; donc les deux mesures d'héritabilité étaient
toutes les deux inférieures a 50% : les héritabilités au sens large et au sens étroit étaient
respectivement de 48% et 34%.

L'environnement maternel partagé peut expliquer la corrélation frappante entre le
quotient intellectuel QI des jumeaux, en particulier des jumeaux adultes et élevés
séparément. |l tient également compte des effets de I'age : une augmentation apparente
de I'néritabilité est observée avec I'dge. Devlin et ses collegues ont souligné que
I'héritage culturel et I'interaction entre les genes et I'environnement peuvent également
étre a I'ceuvre pour stimuler I'héritabilité apparente de l'intelligence.

Il y a une croissance importante du cerveau qui se manifeste dans l'utérus, et le cerveau
a 70% de sa masse finale au bout d’un an aprés la naissance. Le quotient QI est connu
pour étre affecté par I'environnement prénatal : il est positivement corrélé avec le poids a
la naissance. Les jumeaux pésent habituellement moins lourd que les enfants nés seuls,
et leur score est en moyenne de 4 a 7 points inférieur, d’aprés les tests de Ql.

Devlin et ses collegues ont rejeté la conclusion de Herrstein et Murray : ils pensaient
plutét que « les interventions visant a améliorer I'environnement prénatal, pouvaient
conduire a une augmentation significative du quotient QI dans la population ».

Il se peut que Devlin et ses collégues aient sous-estimé I'environnement maternel
partagé chez les ‘vrais’ jumeaux monozygotes, qui, non seulement partagent le méme
ventre que les jumeaux dizygotes, mais partagent généralement aussi le méme placenta,
et plus important encore, ces ‘vrais’ jumeaux monozygotes proviennent du méme ceuf,
avec des composants cytoplasmiques communs, y compris I’ADN mitochondrial, les
produits des transcriptions des génes qui contrélent le développement embryonnaire
précoce [8]. On s’attend a ce que des effets cytoplasmiques communs puissent réduire
davantage les estimations de I'héritabilité.

Des études virtuelles des jumeaux et de I'environnement avec les soins
et I’éducation

Nancy Segal et ses collegues a la California State University Fullerton aux Etats-Unis, ont
été les pionniers dans I'étude du comportement chez les «jumeaux virtuels» (VT): méme
age, fréres et sceurs élevés ensemble sans lien depuis I'enfance. Les jumeaux virtuels VT



reproduisent I'environnement des soins maternels er d’éducation des jumeaux, mais sans
la parenté génétique, permettant ainsi une évaluation directe des effets
environnementaux qui sont partagés par les individus, sur leur comportement.

Les jumeaux virtuels sont créés a travers I'adoption, dans laquelle les enfants ont été
adoptés avant I'age d'un an, les fréres et sceurs non apparentés se différencient par
moins de 9 mois d'age, participant au méme niveau d’éducation scolaire, le couple étant
libre d'événements indésirables de grossesse, et ils sont au moins agés de 4 ans. Les
foyers d'accueil appartiennent principalement a la classe moyenne supérieure.

Dans une analyse actualisée des données de quotient intellectuel QI sur un échantillon de
142 paires de jumeaux virtuels VT, le score moyen STM était de 105,83 (SD = 13,37) et la
corrélation entre les jumeaux virtuels VT était de 0,28 (soit une différence tres
significative avec une probabilité p <0,001), montrant une contribution substantielle de
I'environnement constitué par les soins apportés aux enfants durant la petite enfance [9].

Le score du QI moyen des freres et sceurs biologiques a dépassé celui de la fratrie
adoptée et quand les données appariées pour les membres de 49 paires d’individus
biologiques et adoptés ont été examinés, les enfants biologiques ont présenté un score
de 113,08 (SD = 14,64), tandis que les enfants adoptés ont présenté un score de 105,67
(SD 12,53), soit une différence de 7,41 points. De maniere significative, il y avait une plus
grande similitude dans les scores de Ql entre les adoptés et biologiques, qu’entre les
paires des individus adoptés - adoptés, se traduisant respectivement par des corrélations
de 0,47 contre 0,1.

Des résultats similaires ont été trouvés par d'autres groupes de recherche, ce qui
suggere que la stimulation de I'environnement chez un enfant biologique a haut QI peut
également améliorer le QI des freéres et sceurs adoptés. La corrélation du QI des paires
biologiques et adoptées (0,47, p <.001) se rapproche de la corrélation des ‘faux’ jumeaux
dizygotes (0,46) et de celle des freres et sceurs (0,47), comme cela a été rapporté par
d'autres chercheurs.

Les recherches du groupe de Segal et du groupe de Devlin réunies, font penser qu'il est
tres probable que I'environnement des soins communs et de I’éducation, apportés
pendant au cours de la petite enfance, d’une part, et les effets maternels d’autre part,
pourraient représenter la plus grosse partie, sinon la totalité de I'héritabilité du quotient
Ql, qui avait été par ailleurs attribuée a des effets génétiques.

Le statut socio-économique et le quotient intellectuel QI

Les scores de quotient intellectuel QI plus élevés chez les enfants biologiques par rapport
aux enfants adoptés, comme cela a été observé par I'équipe de Segal [9], ne sont pas
surprenants compte tenu de la prédominance des parents appartenant a la classe
moyenne/supérieure, tandis que les enfants adoptés sont en majorité issus de parents
ayant un statut socioéconomique plus bas (SSE).

Des études datant des années 1990 avaient montré que les enfants adoptés ont
généralement un score de 12 points ou plus élevé que les fréres et sceurs laissés avec les
parents de naissance ou les enfants adoptés par des parents de plus faible SSE [1]. Une



méta-analyse réalisée en 2005 a révélé un effet moyen de I'adoption de 18 points quand
des cadres institutionnels trés deshérités avaient été inclus dans la comparaison [10].

Qu’est-ce qui établit une corrélation entre un statut socioéconomique plus bas et le
quotient intellectuel ? Il y a des différences marquées, deés la petite enfance, entre
I’environnement dans un milieu familial a statut social élévé, et I'environnement dans des
familles ayant un faible statut socioéconomique, qui sont susceptibles d'influencer la
croissance intellectuelle, y compris |'état nutritionnel, qui sera examiné dans le prochain
article de cette série ([11] How to Improve the Brain Power & Health of a Nation, SiS 53).

* Version en francais ‘Comment augmenter les capacités cérébrales et la
santé d'une nation’.

Une étude publiée en 1995 [12] avait montré qu’a I'age de trois ans, un enfant de parents
a haut statut professionnel aurait entendu parler 30 millions de mots, tandis qu'un enfant
élevé par des parents ouvriers n’aurait entendu que 20 millions de mots, et un enfant de
méres chOmeuses de la communauté afro-américaine aurait entendu seulement 10
millions de mots. L'enfant de parents a haut statut professionnel avait recu six
encouragements et seulement une réprimande ; I'enfant de parents ouvriers avait recu
deux encouragements pour une réprimande, et I'enfant de la mére chémeurs afro-
américaine avait recu deux réprimandes contre un seul encouragement.

Ces résultats ont été étendus en utilisant la technique ‘"HOME’ (Home Observation for
Measurement of the Environment), une technique d'observation avec entrevue des
parents d'accueil pour la mesure de I'environnement familial) (voir [1]).

A I'aide de cette méthode, les chercheurs évaluent les environnements familiaux pour
quantifier la stimulation intellectuelle: part de la conversation entre les parents et
I'enfant, facilités pour I’accés a des livres, a des magazines, a des journaux, ainsi qu’a
des ordinateurs, la lecture que les parents font a I'enfant, les expériences
d'apprentissage en dehors de la maison (visites de musées, visites a des amis); le degré
de chaleur humaine et affective des parents par rapport a des comportements punitifs
envers l'enfant, etc...

Des associations trés importantes ont été trouvées entre les scores obtenus par la
technique HOME et les scores de QI : une différence d'un écart-type SD dans les scores
HOME est associée a une différence de 9 points dans le Ql.

Ces études ne distinguent pas les contributions génétiques ni environnementales, mais
comme les auteurs du nouveau rapport de I'American Psychological Association,
I’Association américaine de Psychologie I'ont commenté [1]: « Cependant - et c’est
presque sGrement le cas - une fraction substantielle de I'avantage du quotient
intellectuel QI est dii aux conditions de I’'environnement, indépendantes des génes qui
leur sont associés ».

C'est a cause des connaissances acquises que le fait d’adopter un enfant ajoute 12 a 18
points de QI aux enfants non apparentés, et qui sont généralement issus de milieux
défavorisés (de bas statut social).
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Les effets sur le QI d’un environnement commun partagé ne s'appliquent pas seulement
aux enfants. Selon un examen de six études bien conduites, I'effet d’'un environnement
partagé a I'age adulte est d'environ 0,16 en moyenne.

En conséquence, la plupart sinon toutes les études menées sur des jumeaux, en
particulier les études portant sur des individus adultes, surestiment I'héritabilité du
quotient intellectuel Ql, d'autant que les individus provenant de milieux défavorisés sont
difficiles a recruter pour les laboratoires et les centres de dépistage.

L’hérédité culturelle et épigénétique

Le généticien des populations humaines Marcus Feldman et ses collegues de la Stanford
University en Californie aux Etats-Unis et I'Université d'Aarhus au Danemark ont noté que
les modeles actuels sont strictement basés sur la génétique mendélienne, omettant de
tenir compte des modifications épigénétiques, non mendéliennes, des genes en réponse
a des états et des conditions de I'environnement (voir [13 ] Epigenetic Inheritance - What

Genes Remember * et d'autres articles dans la méme série, SiS 41, ainsi que [14, 15]
Mismatch of RNA to DNA Widespread **, et How Food Affects Genes ***, SiS 53).

* Version en francais : "Hérédité épigénétique “What Genes Remember” " De quoi
les genes se souviennent-ils ? " par le Dr. Mae-Wan Ho, traduction et compléments
de Jacques Hallard ; accessible sur http://yonne.lautre.net/spip.php?ar...

** Version en francais : "Les discordances du passage de I'information génétique
de I'ADN a I’ARN sont tres largement répandues" par le Dr Mae-Wan Ho.
Traduction et compléments de Jacques Hallard. Site :
http://isias.transition89.lautre.net/spip.php?article205

*** \ersion en francais : "Comment la nourriture affecte les génes" par le Dr Mae-
Wan Ho. Traduction et compléments de Jacques Hallard. Site
http://isias.transition89.lautre.net/spip.php?article196

Ces modifications épigénétiques n'impliquent généralement pas d’altération des
séquences de base et elles ne sont donc pas détectées dans les analyses des marqueurs
SNP : elles sont également indépendantes des variations des marqueurs SNP.

Au lieu de cela, elles impliquent des marquages chimiques de I'ADN ou des protéines
histones qui se lient a I'ADN, ou encore d'autres mécanismes qui modifient |'état de
I'expression de certains génes. Les modifications épigénétiques sont souvent transmises
aux générations suivantes.

Feldman et ses collegues ont abordé le probleme au niveau des modeles biométriques
par I'extension des modeles afin d’inclure les effets épigénétiques et environnementaux
[16].

Ils ont trouvé que des phénotypes a héritabilité élevée peuvent résulter de la variation de
I'état épigénétique et de I'état lié a I'environnement, par une combinaison de I'hérédité
épigénétique et de celle qui est dlie a I'environnement. Ensemble, ces deux processus
héréditaires peuvent produire des covariances familiales (corrélations) significativement
supérieures a celles prédites par les modeles d'hérédité purement épigénétiques, et
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similaires a celles attendues en considérant les effets génétiques. Les résultats suggerent
que la variation épigénétique, héritée a la fois directement et par les effets d'un
environnement partagé, peuvent apporter une contribution essentielle a I'héritabilité
manguante.

En d'autres termes, les effets épigénétiques et les effets environnementaux qui agissent
ensemble peuvent rendre compte de pratiqguement toutes les variations qui sont
actuellement attribuées aux genes.

L'héritage culturel compte en premier parmi les effets de I'environnement. Feldman et
ses collegues ont mentionné I'agrégation de la maladie de Kuru dans les familles de la
tribu Fore en Papouasie-Nouvelle-Guinée : en raison de l'ingestion d'une protéine prion
(agent infectieux constitué par une protéine), lors de rituels funéraires dans lesquels des
parents morts ou des connaissances proches sont consommés. Ce cas d’héritage
purement culturel a été confondu, a l'origine, avec une maladie génétique en raison des
corrélations élevées qui avaient été observées entre des individus apparentés d'une
méme famille, pour I'expression de cette maladie.

Un cas bien étudié d'hérédité épigénétique liée a I'environnement se rapporte chez les
souris aux soins de toilettage apportés par des meres a leur progéniture, ce qui induit des
changements épigénétiques dans la descendance, influencant la réponse au stress chez
les adultes, et dont le comportement maternel se perpétue a travers les descendances de
ses filles. (voir [17] Caring Mothers Strike Fatal Blow against Genetic Determinism, SiS
41) * .

* Version en francais "Comment les soins parentaux transforment les genes" par
le Dr Mae-Wan Ho, traduction et compléments de Jacques Hallard ; accessible sur
http://isias.transition89.lautre.net/spip.php?article43

Il en résulte un comportement fortement corrélé, a la fois entre la mere et la progéniture
dans le comportement maternel et la réponse au stress chez les adultes, méme si les
modifications épigénétiques sont effacées lors de I'embryogenése précoce. Par
conséquent, I'adoption croisée entre les meres qui ont un comportement de toilettage
élevé et celles qui ont un comortement plus pauvre et limité, va se traduire par une
suppression, en une seule génération, des corrélations enre meéres biologiques et
descendances.

Les vrais jumeaux ne sont pas génétiquement identiques

Comme indiqué précédemment, les modeéles biométriques [de la génétique quantitativel]
sont basés sur la génétique de I'hérédité mendélienne classique, selon laquelle les genes
sont tenus a I'écart de l'influence directe ou prévisible de I'environnement et transmis, de
maniére conforme et sans changement, a la génération suivante, sauf pour de rares
mutations aléatoires [qui peuvent survenir avec une faible probabilité].

L'ancien paradigme a été discrédité et cela remonte déja aux années 1970, soit bien
longtemps avant que le projet du Génome humain n’ait été concu. (voir [18, 19] Genetic
Engineering Dream or Nightmare et Living with the Fluid Genome *, ISIS publications)
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* Se reporter a I'article ‘La vie aprés le cauchemar des manipulations génétiques’,
Docteur Mae-Wan Ho, traduction Jacques Hallard ; accessible sur http://www.i-

sis.org.uk/isp/LifeAfterGEFR.php

Au cours de |'ere post-génomique, de plus en plus de généticiens ont commencé a
prendre conscience de I’'hérédité non mendélienne et de I'invalidation des principes
fondamentaux en vigueur dans la génétique biométrique [génétique quantitative]. .

Dans un article consacré a ce sujet et qui a été publié dans la revue Behavioral and Brain
Sciences, Evan Charney a I'Université Duke, parle d'un «changement de paradigme» dans
la science de la génétique. Il souligne les récentes découvertes de nombreux processus
qui créent des mutations étendues dans les séquences génomiques et la structure du
génome, ainsi que les modifications épigénétiques, qui sont completement en désaccord
avec le modele mendélien de I'héritabilité qui sous-tend des estimations de I’hérédité.
[8].

Les individus n'ont pas des genes qui sont immuables pendant toute la vie, et ils n'ont
pas les mémes genes dans chaque cellule du corps. L'auteur en question souligne le réle
des rétrotransposons - des genes sauteurs qui se répliquent et s'intégrent dans des
sites différents dans le génome - qui modifient la séquence génétique et I'état de
I'activité de nombreux genes ; de fagon similaire, la variation du nombre de copies et les
anomalies chromosomiques (aneuploidie), se produisent fréquemment dans les cellules
somatiques, ainsi que dans les cellules germinales, a la fois lors du développement
normal et aussi en réponse a des stimuli nocifs émanant de I'environnement.

Différents tissus [d’un organisme vivant] montrent des propensions nettement différentes
pour le changement; les cellules du cerveau sont particulierement sujettes a ces types de
modifications. Ces modifications s’ajoutent au répertoire déja large des modifications
épigénétiques qui modifient les genes en réponse a des stimuli environnementaux (voir
[11, 13-15, 18, 19] et qui se produisent plus particulierement dans le cerveau [20] ]
Rewriting the Genetic Text in Human Brain Development, SiS 41) *,

* Version en francais "Réécriture du texte génétique lors du développement du
cerveau humain" par le Dr. Mae-Wan Ho. Traduction et compléments de Jacques
Hallard ; accessible sur http://isias.transition89.lautre.net/spip.php?
articlell

L'hypothése fondamentale des études sur les jumeaux - selon laquelle les jumeaux
monozygotes ont 100% de leurs génes en commun - est manifestement fausse. Les
jumeaux monozygotes different, pour commencer, par leur ADN mitochondrial (ADNmt)
complétement alloué lors de la division cellulaire de I'ovocyte d'origine qui a généré les
jumeaux. Les ovocytes peuvent avoir eu différents ensembles composés de I'ADNmt, une
condition appelée hétéroplasmie.

Les jumeaux monozygotes sont concernés et divergent considérablement du fait de
divers processus : par les modifications épigénétiques ainsi que les rétrotranspositions,
les variations du nombre de copies et I'état d’aneuploidie tout au long de leur vie.

Bien que les nombreux processus qui modifient les génomes puissent se produire dans le
développement normal, peut-étre dans le cadre d'une sorte de «génie génétique naturel»
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[17, 18], les mémes processus sont connus pour étre impliqués dans de nombreuses
pathologies comportementales, psychiatriques et neurodégénératives, ne nous laissant
aucun doute sur le fait que ces processus peuvent avoir des conséquences
phénotypiques [8].

En outre, des changements stochastiques non linéaires lors du développement comptent
pour beaucoup dans les divergences importantes qui sont rencontrées dans les activités
des différentes régions du cerveau entre les individus jumeaux [21].

Pour conclure

Aucun des genes concernant l'intelligence n’a pQ étre mis en évidence dans le génome
humain.

Au lieu de cela, des environnements communs et partagés, y compris les environnements
liés aux soins maternels et a I'’éducation, associés avec I’hérédité culturelle et
épigénétique, créent des corrélations importantes entre les individus sans lien génétique,
alors méme que les ‘vrais jumeaux identiques’ divergent génétiquement et
épigénétiqguement tout au long de leur vie.

La causalité circulaire fondamentale entre les génes et I'environnement, fait qu’'il est
inutile de séparer les contributions génétiques de celles de I'environnement, en matiere
de développement des individus (voir [22] Development and Evolution Revisited, ISIS
publication scientifique).

Par conséquent, nous devons redoubler d'efforts pour envisager toutes les interventions
appropriées, afin d’améliorer le bien-étre mental et physique d’une nation ([22, 23] ] How
to Improve the Brain Power & Health of a Nation, SiS 53) *.

*Version en francais intitulée ‘Comment augmenter les capacités cérébrales
et la santé dans un pays’.
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Définitions et compléments en francais :

Cognition - Article Wikipédia

La cognition est le terme scientifique pour désigner les mécanismes de la pensée.
Historiguement, la cognition désignait la capacité de I'esprit humain a manipuler des
concepts. Mais plus récemment, en sciences cognitives, le mot cognition est utilisé pour
désigner non seulement les processus de traitement de l'information dits « de haut
niveau » tels que le raisonnement, la mémoire, la prise de décision et les fonctions
exécutives en général mais aussi des processus plus élémentaires comme la perception,
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la motricité ainsi que les émotions alors méme que traditionnellement, affectivité et
intellect ont longtemps été vus comme des mécanismes opposés.

Cette définition est souvent étendue au-dela du seul cadre de la cognition humaine pour
inclure tous les processus « intelligents » y compris chez les animaux non-humains ou
implémentés au sein de systemes artificiels, comme les ordinateurs. Les sciences
cognitives rassemblent I'ensemble des domaines scientifiques consacrés a |'étude de la
cognition notamment, les neurosciences, la psychologie, l'intelligence artificielle, les
mathématiques appliguées a la modélisation des fonctions mentales, I'anthropologie, ou
la philosophie de I'esprit. Cette recherche transdisciplinaire est souvent fédérée par des
hypothéses relatives a la nature de la cognition, congcue comme simulation, comme
manipulation formelle de symboles ou encore comme une propriété émergeant des

systemes complexes.

La définition exacte de la cognition et des relations entre activités mentales et cérébrales
(le "mind-body problem") reste I'objet de nombreux débats dans les sciences
contemporaines (psychologie, intelligence artificielle, philosophie, etc.). A la suite de la
"révolution cognitiviste", la perspective dominante depuis le milieu du XX© siecle
regroupe sous le terme de cognition les fonctions dont est doté I'esprit humain et par
lesquelles nous construisons une représentation opératoire de la réalité a partir de nos
perceptions, susceptible en particulier de nourrir nos raisonnements et guider nos
actions. D'autres courants de recherche critiquent cette perspective représentationnaliste
et caractérisent au contraire la cognition comme un phénomeéne essentiellement
dynamique et émergent.
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Cognition froide contre cognition chaude [modifier]

Fondée sur la vision propre a la philosophie classique de I'étre humain cogitans puis
inspirée par la métaphore du cerveau-ordinateur issue de I'intelligence artificielle, I'étude
de la cognition humaine s'est d'abord intéressée aux grandes fonctions de I'esprit
humain, comme le raisonnement, la mémoire, le langage, la conscience... laissant de c6té
I'affect, I'instinct ou I'éthique.
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Toutefois, bien que nées de ce cadre conceptuel, les sciences cognitives ont assez
rapidement brisé ce découpage en montrant les multiples interactions qu'il pouvait y
avoir entre, par exemple, I'affect et la mémoire, I'éthique et le raisonnement, etc. Le titre
du célébre livre d'Antonio Damasio, L'Erreur de Descartes illustre parfaitement cette
évolution : contre Descartes (et une vision du raisonnement comme proprement humaine
et détachée des autres composantes de I'homme), le neurologue oppose une approche
dans laquelle émotions et raisonnement interagissent. Pour exemple, la mémorisation et
I'apprentissage sont plus efficaces s'ils s'accompagnent d'un stimuli émotionnel®. La
distinction émotion/abstraction repose néanmoins sur une base neurologique. Ainsi, en
neuropsychologie, les patients souffrant d'une |ésion cérébrale dans le cortex préfrontal
sont incapables de réagir correctement a une situation émotionnelle tout en étant
parfaitement capable de raisonner dans I'abstrait. L'influence des émotions sur les
décisions intéresse I'économie expérimentale, qui a montré que les individus peuvent
agir irrationnellement la ou les théories économiques classiques postulent la rationalité
des agents. Le terme cognition inclut donc aujourd'hui un ensemble tres vaste de
processus mentaux.

Par ailleurs, les progrés effectués dans I'étude du comportement animal par I'éthologie
cognitive ont aussi contesté cette conception d'une cognition humaine en montrant que
les animaux étaient aussi capables de raisonnement, de mémoire... A l'inverse, cette
discipline a permis de mieux cerner les facultés cognitives propres a I'homme.
Aujourd'hui, ces travaux s'inscrivent dans une perspective évolutionniste qui cherche a
mieux comprendre comment sont apparues et ont évolué les différentes facultés
cognitives.

Cognition artificielle [modifier]
Article détaillé : Intelligence artificielle.

Les progrés effectués dans I'étude de la cognition humaine et animale ont rapidement
fait I'objet de transpositions partielles dans certains systemes d'information et dans des

applications de gestion des connaissances.

La métaphore souvent utilisée est celle du traitement de I'information. Avec une entrée
(input), une évaluation (traitement, avec différentes étapes), une réponse ou sortie
(output).

Le « traitement de l'information » est lié a au moins trois variables :

» les événements cognitifs : les pensées accessibles facilement a la conscience ;
» les perceptions de la réalité ;

» les schémas cognitifs : inconscients, croyances profondes, expériences, et
représentations du monde.

Cognition située et incarnée [modifier]

Référence : Andy Clark, 1997, Being There - Putting Brain, Body, and World Together
Again, The MIT Press.
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Pour développer cette notion, on peut entre autres se référer aux travaux du
neurobiologiste Francisco Varela et sa théorie de I'énaction [1]. Lire a ce sujet :
L'inscription corporelle de I'Esprit, Sciences cognitives et expérience humaine, Seuil
1993, coll. La couleur des idées.

Des sciences cognitives a la science de la cognition [modifier]

L'une des conséquences de ces interactions pluridisciplinaire au sein de ce qu'on appelle
la cognition est de changer de facon importante la facon dont s'organisent les
thématiques de recherche en sciences cognitives. Celles-ci ne se structurent donc non
plus seulement par rapport aux différents objets d'étude traditionnels des disciplines
constitutives de ce domaine de recherche (les neurones et le cerveau pour les
neurosciences, les processus mentaux pour la psychologie, le comportement animal pour
I'éthologie, I'algorithmigue et la modélisation pour I'informatigue, etc.) mais aussi
souvent autour des fonctions cognitives que I'on cherche a isoler les unes des autres. Des
chercheurs de plusieurs disciplines s'intéresseront collectivement, par exemple, a la
mémoire ou au langage. Cette mutation se manifeste dans I'émergence du vocable :
science de la cognition qui traduit, ou revendique, le fait que ce domaine pluridisciplinaire
est en passe de se constituer comme une science, unifiée et a part entiere.

Article détaillé : sciences cognitives.

Voir aussi [modifier]
Articles connexes [modifier]

« Entendement | Perception | Mémoire
» Sciences cognitives, Modéle cognitif

» Cognition sociale

* biais cognitif | Intuition

« intelligence animale | intelligence | Combinatoire sémantique

* Cerveau artificiel

Liens externes [modifier]

« Laboratoire Dynamique cérébrale et cognition de Lyon (Ce laboratoire étudie la
dynamique des réseaux d'aires cérébrales en jeu dans des fonctions mentales,
sensorielles et cognitives du cerveau humain (analyse de scenes auditives,
visuelles, ou multi-sensorielles, lecture, mémoire, apprentissage et cognition
sociale). Il étudie aussi les dysfonctionnement du cerveau de patients en
neurologie et psychiatrie ; avec approches pluridisciplinaires associant
neurosciences cognitives, neuroimagerie fonctionnelle et neurosciences cliniques .

Bibliographie [modifier]
e Revue Labyrinthe n°20 « La cognition » (2005).
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Notes et références [modifier]
1. 1T L'émotion au service de la logique journal du CNRS [archive]

Source http://fr.wikipedia.org/wiki/Cognition

Définition des quatorze capacités cognitives essentielles
particulierement sensibles avec I’age et évaluées par MindFit

+ La perception visuelle :
la traduction de ce que I'ceil voit en une représentation qui fait sens.

+ La perception spatiale :
I'aptitude a appréhender la maniere dont des éléments sont organisés dans
I'espace.

*+ Le balayage visuel :
I’aptitude a passer son environnement au crible visuel.

« L’attention partagée :
la capacité de traiter simultanément deux ou plusieurs catégories d'informations
pertinentes. De cette capacité dépendent le raisonnement et la résolution de
problemes.

« Le temps de réponse :
le temps nécessaire pour détecter un stimulus, I’'analyser et y répondre.

+ La flexibilité :
I'aptitude a modifier le cours de ses actions alors que I'exécution d’une action est
déja commencée.

+ La faculté de dénomination :
I'aptitude a retrouver rapidement les mots que I'on veut dire (nom d’objets,
verbes).

. L’inhibition :
I’aptitude a réprimer ses réactions spontanées.
* La conscience cognitive :

I'aptitude a appréhender son propre fonctionnement
cognitif.

Etude de MindFit

L'ameélioration des fonctions
cognitives, des utilisateurs

, . N de MindFit, a &été évaluée
* La mémoire a court terme : lors d'une étude scientifique.

la capacité de se rappeler des informations pendant Temps de réaction
moins d'une minute et de transférer celles qui sont
jugées pertinentes dans la mémoire a long terme.

I

Amélioration 12,5%
Mémoire & court terme
« La mémoire de travail : &lioration 18%

la mémoire tampon qui stocke momentanément Rappel de mémolire
I'information destinée a étre utilisée immédiatement
pour accomplir une tache.

Il

Coord. Yeux - Main
Amélioration 16,5%

I
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+ La planification :
la capacité de réfléchir a la réalisation étape par étape d’une tache, avant de
I’exécuter effectivement.

* La coordination psychomotrice :
I'aptitude a gérer avec précision les mouvements de la main répondant a un
stimulus visuel.

. L’estimation du temps :
L'aptitude a évaluer avec exactitude le temps qui passe.

Source d’'information : http:// www.mindfit.be/definition-des-capacites-
cognitives.html

Courbe en cloche
Introduction d’un article Wikipédia : Loi normale

En probabilité, on dit qu'une variable aléatoire réelle X suit une loi normale (ou loi
normale gaussienne, loi de Laplace-Gauss) d'espérance u et d'écart type o
strictement positif (donc de variance o?) si cette variable aléatoire réelle X admet pour
densité de probabilité la fonction p(x) définie, pour tout nombre réel x, par :

1 (=)

plz) = o2

Une telle variable aléatoire est alors dite variable gaussienne.

On note habituellement cela de la maniére suivantel :

X ~ N(p, 0°)

La loi normale est une des principales distributions de probabilité. Elle a été introduite par
le mathématicien Abraham de Moivre en 1733 et utilisée par lui afin d'approcher des
probabilités associées a des variables aléatoires binomiales possédant un parametre n
tres grand. Cette loi a été mise en évidence par Gauss au XIXe siecle et permet de
modéliser de nombreuses études biométriques. Sa densité de probabilité dessine une
courbe dite courbe en cloche ou courbe de Gauss.
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La courbe verte en cloche - Le ler juillet 2009, par Jean-Pierre Kahane ,
Professeur a I'Université Paris Sud, Orsay - Membre de I'Académie des Sciences
(page web). Ceci est la version « piste verte » de cet article de la « piste
noire ».

La courbe en cloche ou courbe de Gauss est I'une des courbes mathématiques les
plus célébres. On la voit apparaitre dans un grand nombre de situations concretes — en
statistiques et en probabilités — et on lui fait souvent dire tout et n'importe quoi.

La voici :

Les spécialistes de la théorie des probabilités I'interpretent comme une densité de
probabilité.

Imaginons par exemple qu’on mesure la taille de tous les garcons d’'une méme tranche
d’age dans notre pays, et qu'on représente les résultats par un diagramme. Sur I'axe
horizontal, on décompose en intervalles de tailles — disons d’un centimétre de large — et
au dessus de chaque intervalle, on place un baton vertical dont la hauteur indique le
nombre d’enfants qui ont une taille dans cet intervalle.

Il se trouve que la forme de ce diagramme ressemblera beaucoup a la courbe en cloche
Ci-dessus.

Evidemment, on peut penser que notre diagramme aura « en gros » la forme d’une
cloche : il y a une valeur moyenne pour la taille de ces enfants — certains sont plus
grands, d’autres plus petits — et une bonne proportion ont une taille qui ne s’éloigne pas
trop de la moyenne. On peut aussi penser que, comme dans les cloches, le diagramme
présente une seule bosse. Mais ce que nous allons expliquer va bien plus loin que cela :
ce diagramme en batons est trés bien décrit quantitativement par la courbe en cloche.

Regardez cette simulation de la planche de Galton : une bille tombe et elle est soumise a
des chocs aléatoires. Lorsqu’on lance un grand nombre de billes, la distribution des billes
sur la base s’approche d’une cloche, qui a exactement la méme forme que la
précédente...

Bien slr, ce n'est pas vraiment la méme cloche : celle de la taille des enfants est peut-
étre centrée sur 1,20 m et elle est peut-étre relativement pointue, par exemple peut-étre
gue 95% des enfants considérés mesurent entre 1,10 m et 1,30 m. Pour étre précis, il
faut donc parler des courbes en cloche, obtenues par changement d’échelle.
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Une cloche se caractérise donc par la position de son sommet et par un coefficient de
dispersion qu’on appelle en statistiques I'écart type et qu’on note d’habitude par la
lettre grecque o (lire sigma). Lorsque o est petit, la cloche est pointue.

Le théoreme central

Un théoreme fondamental de la théorie des probabilités — le théoréme central limite
— permet de comprendre pourquoi dans de nombreuses situations concretes, le
diagramme décrivant la distribution d’'un phénomeéne aléatoire extrémement général est
une courbe en cloche. Insistons : il ne s’agit pas de dire des choses qualitatives sur le
diagramme, comme le fait qu’il a une bosse par exemple, mais il s’agit au contraire de
I'affirmation que le diagramme sera extrémement bien approché par I'une des cloches
que nous avons décrites et qui ont une équation précise. Ceci permet de faire des
prédictions sur les valeurs numériques de ces distributions.

Historiquement, avec de Moivre (1728) et Laplace (1786), c’est le jeu de pile ou face
qui a conduit a la courbe en cloche. On jette la piece n fois et on compte le nombre de
fois ou on « tombe sur pile ». Le théoreme affirme que le diagramme représentant les

probabilités de tomber sur k fois pile dans un jeu de n lancers s’approche d’une cloche
lorsque le nombre n de lancers tend vers l'infini.

Regardez ce petit film : il montre ces diagrammes pour diverses valeurs de n. Par
exemple, dans sa position finale, on a n=32 et on discute donc d’un lancer de 32 piéces ;
les batons verticaux représentent les probabilités d’'avoir 0,1,2,...,32 fois pile. On voit bien
que lorsque n est grand, le diagramme est proche de la cloche.

C'est la un théoréme central de passage a la limite en probabilités (« der zentrale
Grenzwertsatz des Wahrscheinlichkeitsrechnung » ; et cette expression de Pélya (1930)
est devenue bizarrement en anglais « Zentral Limit Theorem » et en francais, Théoréme
limite central, ou central limite, ou de la limite centrale, (Wikipédia s’en amuse)).

Ce théoreme relatif au jeu de pile ou face — donc a priori d’'usage limité — peut étre
généralisé de maniére étonnante.

Sous sa forme la plus générale, le théoreme central dit que, sous certaines conditions, la
distribution d’'une somme de quantités aléatoires indépendantes, tend vers une courbe
en cloche. C’est pour cette raison qu’on rencontre ces cloches un peu partout. Dés qu’'un
phénomeéne est la superposition d’un grand nombre de causes aléatoires

indépendantes [1], une cloche se présente (a la limite) ! Et cela, indépendamment de la
nature des multiples causes aléatoires, qui peuvent tout a fait suivre une autre loi de
probabilité, comme par exemple une loi de pile ou face. Il s’agit de I'un des exemples les
plus frappants de phénomenes d’'universalité en mathématiques : en ajoutant un grand
nombre d’'aléas dont on ne sait rien, la distribution limite de la somme est une courbe en
cloche de Gauss.

Ce théoreme est essentiel dans la théorie des erreurs et c’est d’ailleurs ce qui intéressait
Gauss au premier chef. Si je mesure la longueur d’une table un grand nombre de fois
avec mon décimetre, la répartition des résultats aura tendance a se faire sur une cloche
de Gauss, et 95% des résultats seront dans un intervalle de deux écarts types autour de
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la moyenne. Cet intervalle de confiance de deux écarts types est ce que les physiciens
appellent « I'incertitude de la mesure ».

Une régle pratique est la suivante :

La probabilité pour qu'une quantité aléatoire décrite par une courbe de Gauss ne s’écarte
pas plus que de deux écarts types de la moyenne est de |I'ordre de 95 %.

Récréation proposée par Laplace : les garcons et les filles
Lire la suite sur le site http://images.math.cnrs.fr/La-courbe-verte-en-cloche.html

Epigénétique - Introduction d’un article Wikipédia

L'épigénétique est le domaine qui étudie comment I'environnement et I'histoire
individuelle influent sur I'expression des génes, et plus précisément I'ensemble des

modifications transmissibles d'une génération a l'autre et réversibles de I'expression
génique sans altération des séquences nucléotidigues.

L'existence de phénoménes épigénétiques se retrouve dans l'interrogation de Thomas
Morgan « Si les caractéres de l'individu sont déterminés par les génes, pourquoi toutes
les cellules d'un organisme ne sont-elles pas identiques ? »

En effet, chaque cellule d'un méme organisme ayant un méme patrimoine génétique -
mis a part quelques rares mutations somatiques - leurs différences supposent une
expression différentielle des genes. Les phénomenes épigénétiques peuvent donc étre
définis dans un sens restreint comme les phénomeénes de modification du patron
d'expression des genes sans modification de la séquence nucléotidique : par exemple
méthylation des cytosines ou des protéines histones liées a I’ADN. Ces changements
peuvent se produire spontanément, en réponse a |'environnement, y compris
psychologique?, ou du fait de la présence d'un alléle particulier. Elles ont la particularité
d'étre héritables d'une génération de cellule a I'autre au cours de la mitose voire sur
plusieurs générations d'organismes au cours de la méiose, méme si leur cause a disparu.

Une autre preuve de l'existence de I'épigénétique est I'ensemble des différences
physiques et biologiques qui apparaissent chez les vrais jumeaux (monozygotes) qui
vivent et se nourrissent dans des environnements différents.

Au cours du développement, vient ainsi s’ajouter a I’héritage génétique une
programmation par des processus épigénétiques, elle-méme sous l'influence d’une
multitude de facteurs environnementaux.

« On peut sans doute comparer la distinction entre la génétique et I'épigénétique
a la différence entre I’écriture d’un livre et sa lecture. Une fois que le livre est
écrit, le texte (les genes ou l'information stockée sous forme d’ADN) seront les
mémes dans tous les exemplaires distribués au public. Cependant, chaque lecteur
d’un livre donné aura une interprétation Iégerement différente de I’histoire, qui
suscitera en lui des émotions et des projections personnelles au fil des chapitres.
D’une maniere trés comparable, I'épigénétique permettrait plusieurs lectures
d’une matrice fixe (le livre ou le code génétique), donnant lieu a diverses
interprétations, selon les conditions dans lesquelles on interroge cette matrice. »3.
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Des phénomenes épigénétiques ont été mis en évidence chez les Eucaryotes et les
procaryotes, et d'abord chez les plantes (ou des caracteres acquis par un individu,
peuvent étre transmis aux générations suivantes, propriété utilisées par les
sélectionneurs).

Les épimutations sont bien plus fréquentes que les mutations classiques de I’ADN.
L'épigénome a une stabilité dynamique.

Les phénomeénes épigénétiques couvrent les paramutations, le bookmarking (en), le
phénoméme d'empreinte, I'extinction de géne, I'Inactivation du chromosome X, |' effet de

position (en), la reprogrammation (en), la transvection (en)*, |'effet maternel (I'effet
paternel est plus rare car le sperme est un vecteur moins important de matériel non
nucléotidique), la régulation des modifications d'histone et de I'hétérochromatine. lls sont
entre autres impliqués dans I'évolution des cancers, la tératogenese, certaines maladies
génétiques (disomie uniparentale ou maladie lié a |'empreinte génomique) ainsi que dans
les limitations de la parthénogenese ou du clonage.

z o

Schéma concernant I'épigénétique

& Voir schéma a la source.

Explication du schéma ci-dessus - Les mécanismes épigénétiques peuvent étre perturbés
ou influencés in utero et dans I'enfance. La pollution chimique, les médicaments et les
drogues, le vieillissement et I'alimentation sont des facteurs qui peuvent agir sur
I'épigénome. Les histones sont des protéines autour desquelles I'ADN peut s'enrouler, ce
qui le rend plus compact et en régule I'expression génique. Le cancer, I'autoimmunité, les
troubles psychiatriques et le diabéte peuvent résulter de dérangements épigénétiques.
Les modifications d'histones consistent en la liaison de facteurs épigénétiques aux

« queues » des histones, qui modifie I'enroulement de I'ADN autour des histones et, par
conséquent, la disponibilité de certains génes pour la transcription®.
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Faux positif - Article Wikipédia

Cet article est une ébauche concernant les Probabilités et la Statistique. Vous pouvez
igl partager vos connaissances en I'améliorant (comment ?) selon les recommandations des projets
- c

orrespondants.

Un ‘faux positif’ ou fausse alarme est un résultat d'une prise de décision a deux choix
(positif/négatif), déclaré positif, la ou il est en réalité négatif. Le résultat peut étre issu
d'un test d'hypothése, d'un algorithme de classification automatique, ou tout simplement

d'un choix arbitraire.
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Quand ce que I'on recherche est rare, et que le test utilisé n'est pas parfaitement
spécifique, il est généralement beaucoup plus probable qu'un cas déclaré positif soit en
réalité un faux positif.

La notion de faux positif est utilisée dans de nombreux domaines :

« en biologie et en médecine ;
+ en sécurité informatique, pour les logiciels anti-virus, les filtres anti-spam (un
message valable injustement considéré comme nuisible par le filtre).

» en vidéo surveillance, pour la détection d'événements.

» en radar, pour la détection de cibles.

» Plus généralement dans tout domaine demandant de prendre une décision
binaire.
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Signification d'un taux de faux positif [modifier]

Par exemple, le dépistage de la trisomie 21 tel qu'il est couramment pratiqué en France
conduit a un taux de détection de 90% (c’est-a-dire un taux de faux négatif de 10%), pour
un taux de faux positif de 5%?2.

» Le taux de détection de 90% signifie que si cent femmes enceintes d'un foetus
trisomique passent ce test, en moyenne 90 grossesses anormales seront
correctement identifiées, et 10 ne seront pas détectées.

» Symétriquement, le taux de faux positif de 5% signifie que si cent femmes
enceintes d'un foetus normal passent ce test, en moyenne 5 seront identifiées a
tort comme des grossesses anormales.

Seuil de détection et dépistage [modifier]

Cet article ne cite pas suffisamment ses sources (décembre 2009). Si vous disposez d'ouvrages
¢ %1, ou d'articles de référence ou si vous connaissez des sites web de qualité traitant du théme abordé ici,
" merci de compléter I'article en donnant les références utiles & sa vérifiabilité et en les liant a la section
« Notes et références ». (Modifier I'article)
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Le résultat d'un test a une certaine distribution pour la population « normale », et une
autre pour la population « anormale ». Le test est d'autant plus discriminant que ces
résultats sont nettement différents, mais en général les deux distributions se recouvrent
a la marge. Dans les zones ou les résultats peuvent se recouvrir, il faut fixer un seuil a
partir duquel on décidera que le test est « positif » ou « négatif ».

Un test est d'autant meilleur que le taux de détection est élevé (c’est-a-dire que le taux
de faux négatif est faible) et que le taux de faux positif est faible. Le taux de faux positif
et le taux de détection dépendent tous les deux du seuil choisi et varient dans le méme
sens, ce qui signifie qu’il est impossible de simultanément augmenter le taux de
détection et diminuer le taux de faux positif : tout ce que I’'on peut faire est de trouver un
compromis acceptable entre sensibilité et spécificité.

» Sil'on fixe un seuil « alarmiste » se déclenchant facilement, on augmente la
sensibilité du test : le taux de détection augmentera (puisque plus d'anomalies
seront correctement détectées), avec l'inconvénient que le taux de faux positifs
augmentera également (puisque plus de cas normaux, précédemment a la limite,
seront considérés comme anormaux).

* Inversement, si l'on fixe un seuil plus « prudent », on augmente la spécificité du
test : le taux de faux positif baissera puisque moins de cas normaux seront
considérés comme positifs, mais avec l'inconvénient que le taux de détection
baissera également (puisque moins de cas anormaux seront pris en compte.

Le choix du seuil dépend de ce que I'on veut faire du test, et de I'arbitrage entre le risque
que représente un faux positif et celui d'une faible détection.

Risque de surdiagnostic [modifier]

Plus la maladie est rare, plus le risque de surdiagnostic est élevé. Ainsi, si I'on teste

1 000 personnes au hasard avec un test produisant 5 % de faux positifs, on annonce a 50
personnes que le test est positif. Si la maladie ne touche qu'une personne sur 1 000 dans
la population générale, on peut montrer par le théoreme de Bayes que la personne n'a
(environ) que 2 % de chance d'étre effectivement atteinte (intuitivement, on I'annonce a
51 personnes dont une seule est atteinte).

Le test permet, certes, de cerner une population éventuellement concernée sur laquelle
on peut effectuer des tests plus précis (et plus coliteux). Il va cependant générer de
I'angoisse et le risque de traiter une maladie inexistante (basé sur I'opinion erronée que
le test étant « sr a 95 % », la probabilité d'étre réellement atteint est trés élevée alors
qu'elle est d'autant plus faible que la maladie est rare).

Pour cette raison, le dépistage systématique des maladies rares n'est généralement pas
envisagé ; on préfére cibler des populations a risque.

Notes et références [modifier]

L'analyse théorique des faux positifs, ou faux négatifs fait appel au théoréme de Bayes.

Bibliographie [modifier]
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« (fr) Gilbert Saporta, Probabilités, Analyse des données et Statistique, 2006 [détail
des éditions]
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1. 1 D'aprés http://www.gyneweb.fr/sources/obstetrigue/depist-triso-
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Génétique quantitative - Document GENET et AgroParisTech

Avant propos

La génétique quantitative est, éthymologiquement, la génétique des caracteres dont
I'observation passe par une mesure. Nous nous intéressons ici, sauf exception, a des
caracteres a variation continue et a déterminisme complexe, c'est-a-dire gouvernés par
plusieurs facteurs génétiques et plusieurs facteurs non génétiques (on parle également
de génétique multifactorielle).

Le cours de génétique quantitative en ligne qui est proposé ici s'articule autour du
document de cours de premiere année a l'Institut national agronomique Paris-Grignon,
rédigé par Etienne Verrier, Philippe Brabant et André Gallais. Ce cours est divisé en 6
chapitres (voir la liste ci-contre) plus une introduction générale. Chaque chapitre
comprend un texte téléchargeable sous format "pdf". Des illustrations et exemples
détaillés, des exercices corrigés, etc. viennent ou viendront, chapitre par chapitre,
compléter cette base de cours.

Toute utilisation du matériel de cours (fichiers pdf) doit s'accompagner de la référence
exacte suivante : VERRIER E., BRABANT P., GALLAIS A., 2001. Faits et concepts de base
en génétique quantitative. Polycopié INA Paris-Grignon, 134 p.
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Reader.
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Héritabilité - Article Wikipédia

L'héritabilité est une donnée statistique évaluant la part des facteurs génétiques dans
la probabilité d'apparition d'un trait phénotypique donné au sein d'une population
donnée. Autrement dit, la part de variance phénotypique relevant de la variance
génotypique. L'héritabilité sert donc a quantifier la part des facteurs environnementaux
(acquis) et des facteurs génétiques (inné) dans la constitution du phénotype d'une
population, ce qui amene ce concept au centre de nombreuses controverses.
L'héritabilité étant établie a I'échelle d'une population, elle n'a donc pas de sens au
niveau de l'individu. L'héritabilité ne doit pas étre confondu avec I'hérédité qui est une
notion différente.

D'une maniere générale, I'héritabilité au sens large (H?) correspond a la variance
génétique divisée par la variance phénotypique. La variance phénotypique est la variance
des mesures d'un caractére phénotypique, par exemple la taille, sur une population
donnée. Si la variance phénotypique est nulle, toutes les mesures sont identiques, donc
les individus présentent tous le méme caractére a la méme valeur. La variance génétique
est la variance des écarts a la moyenne dus aux différences génétiques dans cette
population. En d'autres termes, une population pour laguelle un caractére lié aux genes
varie beaucoup (grandes différences de taille entre les individus par exemple) aura une
forte variance génétique. L'héritabilité au sens strict (h?) correspond a la variance des
effets additifs divisée par la variance phénotypique.

L'héritabilité ne s'applique qu'au sein d'un groupe donné dans un environnement donné,
contrairement a I'nérédité qui dépend du caractére mesuré. L'héritabilité peut donc étre
influencée par I'environnement : un caractere qui est transmis de génération en
génération dans un groupe placé dans un certain environnement peut ne pas |'étre dans
un autre.

L'héritabilité (h?) varie ainsi entre 0 et 1. En génétigue quantitative animale, si h? > 0,4
alors on réalise une sélection des animaux suivant leurs performances propres ou celles
de leurs ascendants. Cela concerne les caracteres de qualité d'élevage tels que le taux_
butyreux, le rendement carcasse... Sinon, les performances renseignent peu sur le
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génotype de l'individu et on effectue un testage sur descendance. Cela concerne les
caracteres de quantité de production (quantité de lait par vache, GMQ) et de qualité
d'élevage (fécondité, prolificité)

Source http://fr.wikipedia.org/wiki/H%C3%A9ritabilit%C3%A9

L'énigme de I'héritabilité manquante - 11.11.08 - Publié par C. a I'adresse [

La génomique individuelle se mondialise a son tour : apres les stars occidentales (James
Watson, Craig Venter), les deux premiers séquencages complets d’individus non-
européens sont publiés cette semaine dans Nature : un Chinois de I’ethnie Han et un
Africain de I'ethnie Yoruba, dont les génes ont été respectivement analysés par les
équipes de Jun Wang (Institut de génomique de Pékin) et de David Bentley (lllumina
Cambridge, Royaume-Uni). Les chercheurs ont utilisé pour cela un nouvel outil de
séquencage haut-débit (lllumina GA) : en un seul cycle, ce séquenceur produit trois a
quatre fois plus d’informations, déchiffrant par fluorescence des paquets de 35
nucléotides. Le travail sur les deux nouveaux génomes a confirmé la variabilité
interindividuelle sur trois niveaux : les SNPs bien connus (polymorphisme d’un seul
nucléotide) ; les insertions / délétions de plusieurs nucléotides ; les variations
structurelles (lorsque plus de 1000 nucléotides sont insérés ou supprimés d'une séquence
ADN) dont les variations du nombre de copies (CNVs, lorsque des segments d’ADN sont
dupliqués a I'identique), ayant été récemment impliquées dans de nombreux traits
pathologiques ou non.

Dans un papier de commentaire, Brendan Maher pose le probleme intéressant des
«geénes manquants». De nombreux traits humains ont montré une forte héritabilité : plus
de 80% pour certaines formes d’autisme ou de schizophrénie, pour I'intelligence, pour la
taille, par exemple. Or, les généticiens peinent a identifier les génes impliqués. Prenons la
taille : son héritabilité est estimée a 80-90% selon les études menées depuis un siécle.
Cela signifie que s’il y a 30 cm de différence entre les 5% d’individus les plus petits et les
5% plus grands d'une population, environ 25 cm sont dus aux génes de ces individus, le
reste a leur environnement. Mais si les études menées sur des populations larges (plus de
30.000 personnes) ont effectivement identifié une quarantaine de genes associés a la
taille, I'’estimation de leur poids total dans la variation interindividuelle n’excede pas...
5%. Et il en va de méme pour de nombreuses autres caractéristiques, dont I'intelligence
ou les maladies complexes. Grace aux études dites d'association sur le génome entier
(GWAS pour genome-wide association studies), on peut analyser un grand nombre de
genes et de leurs variantes sur deux cohortes. Mais |'effet cumulatif des variantes ainsi
identifiées reste pour le moment tres en deca de I’héritabilité estimée.

Quelles peuvent étre les causes de ce fossé entre hérédité (les genes dont nous sommes
porteurs) et héritabilité (la part de ces génes dans nos différences) ? La plus simple serait
une erreur dans les calculs de I'héritabilité elle-méme. La plupart des chercheurs sont
confiants dans ceux-ci, mais certains doutent que I'’ensemble des facteurs
environnementaux aient été bien pris en considération. Ainsi, I’épigénétique complique
depuis quelgques années la séparation entre la part des géenes et celle des milieux : un
méme gene peut varier son expression lorsque son environnement chimique immédiat
(notamment sa liaison avec les histones, molécules de soutien) differe. Comme le milieu
cellulaire des génes d’un individu connait des destins tres divers, notamment dans
I’environnement intra-utérin et les échanges moléculaires avec la meére, il y a peut-étre la
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un facteur de diversité mal évalué. L'autre probleme des études d’'héritabilité concerne le
trait concerné : sous une méme dénomination (dépression, autisme, schizophrénie,
mucoviscidose...), on classe parfois une batterie de symptémes assez variables d’'un
individu a I'autre.

Mais la plupart des chercheurs pensent surtout que I'héritabilité manquante provient de
carences dans l'information et la modélisation génétiques.

Coté information, la mesure des variations génétiques évoquées plus haut dépend de la
quantité et de la qualité des données sur un grand nombre d’individus : avec quatre
génomes (presque) complets, on est encore loin d'évaluer la diversité génétique réelle de
I'humanité. On identifie souvent des régions associées a des traits (notamment par
marqueurs de déséquilibre de liaison, c’est-a-dire association probable entre une partie et
une autre partie de I’ADN hérité), mais seule une analyse compléte et in situ, nucléotide
par nucléotide, permet de comparer des séquences en dernier ressort. Un autre probleme
est de nature statistique : des variations a tres faible pénétrance peuvent échapper au
filet des comparaisons intergénomiques pour un trait et une population donnés, de méme
que des variations a haute pénétrance mais tres rares chez les individus.

Coté modélisation, I’héritabilité manquante pourrait provenir de plusieurs sources. L'une
d’elle est I'épistasie, c’est-a-dire I'interaction entre les génes : leur influence n’est pas
simplement additive, ou dominante/récessive, mais aussi bien interactive et seule une
approche systémique par réseaux de genes permettra de I'évaluer. Une autre source
d’incertitude est I'interaction géne-environnement : dans certains cas, la présence de
genes parfaitement fonctionnels ne suffit pas a I'émergence d’un trait chez I'individu en
I'absence de certaines stimulations environnementales. Par ailleurs, au-dela des
classiques SNPs, qui représentent 90% des différences sur les parties codantes de I’ADN
(exons), on commence seulement a mesurer le poids des variations structurelles du
génome, notamment les CNVs qui peuvent surgir de novo (sans que les parents de
I'individu les possedent). De méme, les parties non codantes et répétitives de I’ADN,
parfois appelées ADN déchet (junk DNA), ne semblent pas si inutiles qu’on le pensait et
une équipe singapourienne vient juste de montrer que certains facteurs de transcription
des génes se lient préférentiellement a ces éléments répétés (Bourque G. et al. 2008). On
commence donc seulement a mesurer la diversité et la complexité des génomes : les
surprises ne manqueront pas dans les prochaines années, a mesure que la génétique
quantitative a grande échelle et les analyses qualitatives de cohorte accumuleront des
données exploitables.
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Les bases de la génétique quantitative : Le modéle a plusieurs locus -
Auteur : L. OLLIVIER, INRA Station de Génétique quantitative et appliquée, 78352 Jouy-en-
Josas Cedex.

Résumé

Cet article traite de la génétique d’un caractére quantitatif déterminé par plus de deux
locus, sur la base du modele polygénique classique incluant des effets génétiques
additifs, de dominance et épistatiques. Par simplifications successives on définit un
modele polygénique additif (sans épistasie et un modele polygénique additif strict (sans
dominance ni épistasie). Le modéle polygénique additif conduit a définir pour un
ensemble de plusieurs caracteres les parameétres génétiques d’une population. Ceux-ci
conditionnent le comportement de ces caractéres dans un programme de sélection. Il
s'agit d'un modele avant tout opérationnel, auquel il est souvent fait le reproche de ne
pas approcher d'assez prés la réalité biologique. Il existe cependant des caracteres
gquantitatifs qui répondent a un déterminisme génétique additif impliquant un nombre
élevé de locus. Des méthodes existent par ailleurs pour évaluer le nombre minimum de
locus impliqués dans un caractere et plusieurs expériences sur animaux de laboratoires
indiquent que ce nombre est au moins de I'ordre de quelques dizaines pour la plupart des
caractéres.

» Télécharger l'article (PDF - 665 ko)

Voir tous les articles de : Ollivier L. -
Voir les autres articles concernant : Génétique

INRA Prod. Anim., 1992, hors série, 69-74. © INRA 1996-2011, tous droits réservés.
Source http://www.inra.fr/internet/Produits/PA/spip.php?article670

Voir aussi une suite de diaporamas : Introduction a la Génétique quantitative Jean-
Sébastien (3

Acces : www.slidefinder.net/l/Introduction Génétique quantitative.../p3

Source : http://www.slidefinder.net/i/introduction_g%C3%A9n
%C3%A9tique_quantitative_jean_s%C3%A9bastien/genequanti/8134663

Hétéroplasmie - Article Wikipédia

g Cet article est une ébauche concernant la biologie cellulaire et moléculaire. Vous pouvez
a o . B 0 . .
._"' g# > partager vos connaissances en I'améliorant (comment ?) selon les recommandations des projets

correspondants.

L'hétéroplasmie est la présence de plusieurs types de génome d’organite cellulaire
(ADN mitochondrial (ADN mt) ou I'ADN des plastes) dans une cellule ou un individu.

Puisque chaque cellule eucaryotes contient plusieurs centaines de mitochondries avec
des centaines des copies de ADN mt.

C'est tres fréquent que des mutations n'affectent que certaines des copies, tandis que les
autres sont inchangées.
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Les cellules eucaryotes contenant plusieurs centaines de mitochondries contenant elles-
mémes plusieurs centaines de copies d'ADNmt, il est possible et effectivement fréquent
que les mutations affectent quelques unes de ces copies, alors que les autres ne sont pas
affectées.

Il arrive souvent que les symptomes des maladies hétéroplasmiques mitochondriales
n'apparaissent qu'a I'age adulte. La cause en est, le nombre important de divisions
cellulaires nécessaires pour que des cellules comportent suffisamment de mitochondries
avec des alleles mutés pour causer les symptémes.

Un exemple de ce phénomeéne est la neuropathie optique de Leber. Les individus touchés
ne rencontrent pas de problémes de vue avant d'atteindre I'age adulte. Un autre exemple
serait le Syndrome MERRF.

L'incidence de I'hétéroplasmie sur I’ADNmt humaine n'est pas connue, puisque le nombre
de personnes qui ont été soumises a des tests d'ADN mitochondrial pour des raisons
autres que le diagnostic des maladies mitochondriales, est faible. Un exemple
remarquable d'un individu en bonne santé dont I'hétéroplasmie a été découverte par
hasard Nicolas Il de Russie, dont I'hétéroplasmie (et celle de son frére) a servi a
convaincre les autorités russes de I'authenticité de ses restes?.

Notes et références [modifier]

* (en) Cet article est partiellement ou en totalité issu de I'article de Wikipédia en
anglais intitulé « Heteroplasmy » (voir la liste des auteurs)

1. 1T Mitochondrial DNA sequence heteroplasmy in the Grand Duke of Russia Georgij
Romanov establishes the authenticity of the remains of Tsar Nicholas Il [archive]

Annexes [modifier]

+ Homoplasmie
e Microhétéroplasmie

Source http://fr.wikipedia.org/wiki/H%C3%A9t%C3%A9roplasmie

Intelligence fluide et cristallisée

En psychologie, l'intelligence fluide et cristallisée (en abrégé Gf et Gc, respectivement)
sont des facteurs de l'intelligence générale initialement identifié par Raymond Cattell.

L'Intelligence fluide ou le raisonnement fluide est la capacité a penser logiquement et
résoudre des problémes dans des situations nouvelles, indépendantes de I'acquisition de
connaissances. C'est la capacité d'analyser de nouveaux problemes, identifier les
tendances et les relations qui sous-tendent ces problémes et I'extrapolation des logiques
utilisées. Elle est nécessaire pour résoudre tous les problémes de logique, notamment les
problemes scientifiques, techniques ou mathématiques. Le raisonnement fluide
comprend le raisonnement inductif et déductif.

Intelligence cristallisée
L'intelligence cristallisée est la capacité a utiliser les compétences, les connaissances et
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I'expérience. Elle ne doit pas étre assimilée a la mémoire ou a la connaissance, mais elle
se fonde sur I'accés aux informations de la mémoire a long terme. Les termes sont un
peu trompeurs, car il ne s'agit pas de la forme «cristallisé» de l'intelligence fluide. Au
contraire, elles sont considérées comme étant des systémes neuronaux et mentaux
disctincts. L'intelligence crystalisée est indiquée par la profondeur d'une personne et
I'étendue des connaissances générales, le vocabulaire et la capacité de raisonner en
utilisant des mots et des chiffres. Il est le fruit de I'expérience éducative et culturelle en
interaction avec l'intelligence fluide. Les intelligences fluide et cristallisée sont ainsi
corrélées entre elles, et la plupart des tests de QI tentent de mesurer les deux variétés.
Par exemple, le Wechsler Adult Intelligence Scale (WAIS) mesures l'intelligence fluide sur
I'échelle de la performance et l'intelligence cristallisée sur I'échelle verbale. Le score de
QI global est basé sur une combinaison de ces deux échelles.

Source http://www.testdegi.net/intelligence-fluide-cristallis-e

Marqueur génétique simple ou Polymorphisme d'un seul nucléotide
(SNP, single-nucleotide polymorphism) - Renvoi a I'article Wikipédia
Polymorphisme nucléotidique

Cet article est une ébauche concernant la biologie cellulaire et moléculaire. Vous pouvez
¥ partager vos connaissances en |I'améliorant (comment ?) selon les recommandations des projets
correspondants.

Le polymorphisme nucléotidique ou polymorphisme d'un seul nucléotide (SNP,
single-nucleotide polymorphism) est, en génétique, la variation (polymorphisme) d'une
seule paire de bases du génome, entre individus d'une méme espece. Ces variations sont
trés fréquentes (environ une paire de bases sur mille dans le génome humain2).
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Les SNP représentent 90 % de I'ensemble des variations génétiques humaines, et des SNP
avec une fréquence allélique supérieure a un pour cent sont présents toutes les cent
a trois cent paires de bases en moyenne dans le génome humain, ot deux SNP sur
trois substituent la cytosine avec la thymine.

&1 Voir schéma a la source.
La molécule d'ADN 1 differe de la 2 par un seul nucléotide (polymorphisme C/T).
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Localisation [modifier]

Les SNP peuvent se retrouver au sein de régions codantes de génes (exon), de régions
non codantes de genes (intron), ou de régions intergéniques, entre les genes. Dans le cas
ou les SNP se retrouvent au sein des régions codantes, celles-ci ne vont pas
obligatoirement modifier la séquence d'acide aminé de la protéine produite, et ce, grace
a la redondance du code génétique.

Les SNP qui se retrouvent dans des régions non codantes peuvent avoir des
conséquences sur |'épissage, les facteurs de transcription, ou sur les séquences d'ARN
non codant.

Types [modifier]

On parlera de formes alléliques synonymes dans le cas ou plusieurs formes d'un SNP
menent a la méme séquence polypeptidique, et de formes non synonymes dans le cas ou
les séquences produites different.

Utilisation [modifier]
Les SNP sont des outils permettant d'identifier des génotypes (reconnaitre des personnes,

par exemple), a partir d'échantillons de matiere organique, ou permettant de contribuer a
la construction d'arbres généalogiques d'étres vivants ou d'espéces.

Notes et références [modifier]

1. 1 Neil Campbell et Jane Reece, Biologie, 7¢™ édition, Pearson Education, 2007, p.
438.
2. 1 http://www.futura-sciences.com/fr/doc/t/genetique/d/diversite-

question-de-races _786/c3/221/p6/ [archive]
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Voir aussi [modifier]
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« (en) SNPedia - Wiki consacré au SNP

Source http://fr.wikipedia.org/wiki/Polymorphisme_nucl%C3%A9ctidique

Phénotype - Article Wikip&dia

En génétique, le phénotype est |'état d'un caractere observable (caractére anatomique,
morphologique, moléculaire, physiologigue, ou éthologigue) chez un organisme vivant. Le
phénotype est I'ensemble des caractéres observables d'un individu. Trés souvent, I'usage
de ce terme est plus restrictif : le phénotype est alors considéré au niveau d'un seul
caractere, a I'échelle cellulaire ou encore moléculaire. L'ensemble des phénotypes
observables chez un individu donné est parfois appelé le phénome.

Le concept de phénotype est défini par opposition au génotype, I'identité des alleles qui
caractérise le génome d'un individu. Pour certains traits simples, la correspondance entre
le génotype et le phénotype est directe, et les deux sources d'information sont
redondantes. Cependant, la plupart des caracteres (les caractéres quantitatifs)
dépendent de multiples génes, et l'influence du milieu (I'environnement dans lequel
I'organisme se développe et vit) peut étre un facteur déterminant. Dans ce cas, le
génotype ne permet pas de prévoir précisément le phénotype de I'individu, mais
seulement d'estimer sa valeur moyenne.

Traditionnellement, le phénotype est plus facile a mesurer que le génotype. La génétique
classigue utilise I'observation des phénotypes pour déduire les fonctions des genes. Des
expériences de croisement permettent d'étudier les interactions. C'est ainsi que les
premiers généticiens furent capables de travailler sans connaissance des mécanismes de
la biologie moléculaire.

La présence de variations phénotypiques dues aux variations génétiques est un élément
fondamental de I'évolution par sélection naturelle. La valeur sélective (fitness) d'un
individu résulte de ses traits d'histoire de vie, influencés par la contribution de milliers de
caractéres. Sans variation phénotypique héritable, tous les individus auraient la méme
valeur sélective et I'évolution ne serait due qu'au hasard (dérive génétique).

La relation entre le phénotype P et le génotype G d'un individu est souvent
conceptualisée par I'équation P = G + E, ou E représente |'effet de I'environnement sur le
phénotype, considéré la plupart du temps comme aléatoire. Au niveau de la population,
une relation similaire peut étre définie pour la variance phénotypique Var(P) (la variance
des phénotypes dans la population): Var(P) = Var(G) + Var(E). Var(G) représente la
variance génétique dans la population, et Var(E) la variance environnementale. Cette
relation peut étre complexifiée en tenant compte par exemple des interactions entre le
génotype et I'environnement, sous la forme d'un terme de covariance entre G et E.
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&1 Voir photos en couleurs a la source

Photo - Variation de phénotype au niveau de la couleur de fleurs chez le pétunia
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Différents niveaux de définition du phénotype [modifier]

Le phénotype peut étre observé aux différents niveaux d'organisation des organismes
vivants, on retient généralement les trois niveaux suivants:

* Au niveau des molécules : phénotype moléculaire
« Au niveau des cellules : phénotype cellulaire

* Au niveau de I'organisme : phénotype macroscopigue

Richard Dawkins est a I'origine d'un nouveau concept de phénotype, le phénotype
étendu, prenant en compte la totalité des impacts des genes sur lI'organisme et son
environnement.

Phénotype humain [modifier]

Selon une étude de I'Institut Pasteur et du CNRS! portant sur le patrimoine génétique de
210 individus représentatifs des différents types de population dans le monde et aprés
comparaison de plus de 2.8 millions de marqueurs polymorphes (zone de variabilité)
répartis sur les chromosomes, il semblerait que les grandes différences humaines, aussi
bien au niveau de I'apparence (couleur de la peau, des yeux, morphologie) que de la
sensibilité aux maladies, soit due a la variation de seulement 582 genes dont les
mutations ont procuré un avantage sélectif a ceux qui les portaient.

Par exemple, ils ont constaté que le géne CR1, impliqué dans la sévérité des attaques de
paludisme, posséde un variant retrouvé chez 85% des Africains mais absent chez les
Européens et les Asiatiques.

En laboratoire [modifier]

La détermination du phénotype est une méthode d'identification des organismes, en
laboratoire. Ainsi, on identifie les bactéries selon leur phénotype enzymatique; de méme,
on étudie les cellules sanguines (en particulier les cellules immunitaires) selon leur
phénotype d'expression protéique. Ainsi, on classe les lymphocytes selon leur phénotype
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d'expression : les lymphocytes exprimant I'antigene de surface CD3 (on note alors CD3*)
sont des lymphocytes T, les cellules CD19* sont des lymphocytes B, etc.

Notes et références [modifier]
1. 1T Source: revue Nature Genetics - Février 2008

Voir aussi [modifier]
e Protéine

* Phénotype étendu

Source : http://fr.wikipedia.org/wiki/Ph%C3%A9notype

Le phénotype - Auteure : Monique Masselot

C'est le nom que I'on donne a I'aspect d'un individu ou d’une cellule, résultant de
I'interaction du génotype de cet organisme avec le milieu dans lequel il se développe. Il
n'y a pas correspondance biunivoque génotype et phénotype. La complexité de leur
relation est explorée a la lumiere de quelques exemples. Chaque cas est particulier et
demande un examen approfondi.

Cliquez sur I'image pour ouvrir I'animation. Elle nécessite le plugin "Flash Player".
Voir schéma a la source.

Suivant qu’un génome haploide porte une forme allélique ou une autre, son phénotype
peut étre différent. Quel sera le phénotype d’un diploide qui porte sur un chromosome un
de ces alleles et sur le chromosome homologue un alleledifférent chacun conférant un
phénotype différent ? (A suivre avec Dominance récessivité).

Voir schéma a la source : génotype, phénotype, dominance, mutant dominant ; TCF

Derniere modification : 21 juin 2005 - Tous droits réservés - Biologie et Multimédia -
Université Pierre et Marie Curie - UFR de Biologie - Source
http://www.snv.jussieu.fr/bmedia/genophenotype/phenotype.html

Du génotype au phénotype, relations avec I’environnement - Complexité
des relations entre génotype, phénotype et environnement

UN PHENOTYPE POUR PLUSIEURS GENOTYPES

* Le génotype conditionne le phénotype

Génotype : ensemble des alleles des genes.

* La plupart des étres vivants sont constitués de cellules majoritairement diploides (2n)
sauf les gametes qui sont haploides (n).

* 1 cellule = x paires de chromosomes. Pour ’lhomme x = 23.

Voir schéma a la source : Caryotype d'un humain de sexe masculin
22 paires de chromosomes + la paire XY (XX chez les filles)
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* Genes sur les 22 paires d’autosomes (homologues), chague chromosome a les mémes
genes que son homologue (I'autre chromosome de la méme paire), mais ceux-ci peuvent
ou non contenir des informations, appelées alléles.

Exemple : le géne codant pour la chaine B de la globine se trouve sur la paire de
chromosome 11.
Nous possédons donc deux alleles de ce gene sur chague chromosome 11 au méme
locus.

* Ces alleles peuvent étre :

- identiques => on dit alors que les individus sont homozygotes pour le gene

- différents => les individus sont hétérozygotes pour le géne.

Individus hétérozygotes : si 1 seul des 2 alleles s’exprime, on dit qu’il est dominant par
rapport a I'autre, dit récessif. Si les 2 alleles s’expriment en méme temps :
codominants.

Notations internationales :
[ 1 phénotype (-)génotype

Problématique : Quel mécanisme est a I'origine de I"apparition d’alleles différents ?
* L’apparition d’alléles est due aux mutations.

Une mutation : modification aléatoire (rare et imprévisible) pouvant affecter la molécule
d’ADN et risquant d’altérer la signification du message génétique.

Remarque : La mutation est d’emblée héréditaire si elle affecte les cellules germinales
(gameétes).

* || existe 3 grands types de mutations au niveau des séquences nucléotidiques :

- Les mutations par substitution d’'un ou plusieurs nucléotides.

- Les mutations par addition ou délétion d’un ou plusieurs nucléotides. Celle-ci
décale tres souvent le cadre de lecture.
Les répercutions sont variables au niveau du phénotype. Ces mutations peuvent étre
silencieuses ou avoir des répercutions plus ou moins importantes : mutations non sens
(codons STOP), inactivations ou mutations « faux sens » avec des activités des protéines
produites plus ou moins réduites.
Les mutations sont a I'origine de la formation de nouveaux alleles qui, en s’exprimant ou
non, conditionnent le phénotype.

e La plupart des phénotypes sont multigéniques

- Un caractére est dit monogénique s’il ne dépend que d’un seul gene, ce qui est rare
(mucoviscidose ou myopathie de Duchenne).

La relation génotype-phénotype est alors linéaire, c’est-a-dire le phénotype observé est le
résultat de I'expression d’un gene.

- Un caractéere est dit polygénique ou multigénique s'il dépend de plusieurs genes a la
fois, cas dans la plupart des caracteres visibles (couleur de peau).



La mutation d’un géne, celui qui code pour la tyrosinase, se traduit par I'absence de
pigmentation de la peau (albinisme). Mais la mutation d'un géne tres différente, codant
pour la myosine Va, ne permet plus I'exportation des vésicules de mélanine vers les
cellules épidermiques ? Anomalie traduite par une absence de la pigmentation de la
peau.

Des génotypes différents peuvent conduire a un méme caractere phénotypique. Il en
résulte que dans le cas des caracteres polygéniques, la simple observation du
phénotype ne permet pas de déduire le génotype.

PHENOTYPES ET ENVIRONNEMENT
e Action de I’environnement au niveau du phénotype

Exemples :

- Alimentation : dans I'exemple du cancer colorectal, on observe que le phénotype est le
résultat de I'action conjointe du génome et de I’environnement.

- Rayonnement solaire : Dans cet exemple, le soleil accélére |'effet du phénotype
moléculaire sur la peau par multiplication des diméres de Thymine.

CONCLUSION

Phénotype = plusieurs échelles selon le niveau d’observation.
Le phénotype de I'organisme est dit macroscopique mais il s’exprime a I’échelle cellulaire
et est repérable au niveau moléculaire.

L'activité des protéines enzymatiques contribue a la réalisation de ces phénotypes.

Des changements de structure dans une protéine modifient son activité. Or, la séquence
induit la structure des protéines et celle-ci est imposée par la séquence contenue dans
les génes.

Le phénotype moléculaire des étres vivants dépend en général de plusieurs
genes et de I’action de I’environnement pouvant agir sur I'expression des genes

comme sur l'activité des protéines codées par ces genes.

Source http://www.svt-biologie-premiere.bacdefrancais.net/biologie 5.ph

Quotient intellectuel QI - Introduction d’un article Wikipédia

Le quotient intellectuel ou QI, est le résultat d'un test psychométrigue qui, lorsqu'il est
corrélé avec les autres éléments d'un examen psychologique, entend fournir une
indication quantitative standardisée liée a I'intelligence abstraite. Le résultat du test
fournit un simple indice sur la vivacité intellectuelle de I'enfant ou de I'adulte, que les
parents ou éducateurs sont libres d'utiliser ou nont. Des psychologues ne fondant leurs
consultations que sur la mesure du QI seraient en revanche désinvoltes, ce facteur ne
constituant qu'un élément de la personnalité.
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La construction des tests de QI est totalement empirique : aucune théorie complete ne la
sous-tend, et c'est pourquoi le résultat est considéré comme simplement indicatif de
difficultés cognitives (éventuelles) de I'enfant ou la mesure d'un potentiel intellectuel, le
résultat d'un test de QI n'est pas a prendre au pied de la lettre mais a interpréter.

Construction des tests

Cette section ne cite pas suffisamment ses sources. Merci d'ajouter en note des
références vérifiables ou le modele {{Référence souhaitée}}.

&1 Voir schéma a la source

Graphique représentant la répartition théorique de la population par QI standard. Il
présente les caractéristiques d'une courbe en cloche, les tests étant étalonnés a cette fin
pour permettre une bonne discrimination dans les zones médianes.

On distingue :

« le Ql classique (ou « en age mental »). C'est le rapport entre I'age « mental » que
donne le résultat du test sur I'age réel, multiplié par 100. Ainsi un enfant de 10
ans montrant les mémes résultats que la moyenne des enfants de 12 ans a
« douze ans d'age mental » et un Ql de 120 = (12 / 10) x 100. Concu pour
détecter et aider les enfants en difficulté, il n'a plus vraiment d'utilité pour un
adulte?.

* le Ql par rang ou QI standard qui correspond au rang auquel se situe une personne
relativement a une population représentée par une loi normale (Courbe de Gauss).
Il ne s'agit pourtant que d'une approximation.

Les tests sont en effet étalonnés lors de leur conception pour que les résultats suivent
une courbe a peu pres en cloche, pour laquelle toutefois rien (hormis la question
d'entropie maximale de la distribution ; voir inférence bayésienne) n'autorise a parler
directement de courbe de Gauss.

En fait, si cette distribution était effectivement une courbe de Gauss, les sujets ayant un
Ql inférieur a 70 devraient représenter 2,5% de la population et les retards mentaux
séveres (Ql < 50) 0,23 %. Les études épidémiologiques démontrent que les retards
mentaux séveres ont en fait une prévalence supérieure a 0,3 %. Ce phénoméne est
notamment d{ a l'impact des retards mentaux d'origine génétique (retards mentaux liés
au chromosome X).

L'étalonnage fixe par construction la moyenne (ou I'espérance), I'écart type et la
distribution a priori associée a ces contraintes dans la méthode bayésienne (c'est-a-dire

la seule n'introduisant pas d'information ajoutée) se trouve étre la courbe de Gauss. C'est
donc sur elle qu'on étalonne le test. Tous les tests fixent la moyenne a 100. L'écart-type
est le plus souvent fixé a 15 (on parle alors de QI Standard), parfois a 16 ou méme a 24
(Cattell).

« La moyenne du QI standard est fixée a 100 pour des raisons historiques. L'écart type a
15 est arbitraire, mais il correspond a un écart probable de 10, ce qui veut dire qu'entre
un Ql de 90 et de 110, il y a 50 % de la population. Pour les psychologues américains "un
individu sur deux est normal", donc entre 90 et 110 se situe la zone de normalité. Cela
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crée bien s(r la confusion avec le QI Classique, ou, entre 90 et 110 se situe la normalité,
mais dans le cas du QI Classique, il s'agit de 10 % d'avance ou de 10 % de retard. Un QI
classique de 90 a 110 et un QI standard de 90 a 110 ne signifient pas la méme chose" »
(A. Christodoulou)!réf.souhaitéel

On remarque qu'un QI normal ne répond pas du tout a la méme définition qu'une acuité
visuelle normale qui ne se mesure pas, elle, a la moyenne des acuités visuelles, mais bien
a celle qui est quasi maximale (notée autrefois 10, puis aujourd'hui 12).

Le QI obtenu dépend bien évidemment du type de test utilisé : un Ql de 115 dans un test
par rang avec moyenne de 100 et écart type de 15 correspond a un Ql de 124 dans un
autre test par rang avec moyenne de 100 et écart type de 24. Par convention, quand
aucune autre précision n’est apportée, le QI considéré est le QI Standard (M=100,
SD=15). Tous ne respectent pas cette convention (Mensa impose pour cette raison des
seuils différents selon que I'évaluation est en test de Stanford-Binet ou de Cattell).

Le test dépend d'une plus ou moins grande familiarité préalable avec les notions utilisées
par le test ; c'est pourquoi il est bon lorsqu'on échoue a un test de le retenter quelques
mois apres. Comme pour le saut a la corde, I'entrainement permet de mieux approcher
ses limites réelles, sans permettre - par définition méme de ce qu'est une limite - de les
dépasser.

Dans la pratique, si le QI constitue un indicateur, un repere valable de quelque chose, il
lui mangue les trois caractéristiques qui définissent un instrument de mesure dans le
monde scientifique :

« chiffrage de la précision
» chiffrage de la justesse

« chiffrage de la sensibilité

Cela ne supprime pas pour autant l'intérét de ce type de tests, mais rappelle qu'ils n'ont
pas dans leur état actuel le caractere précis de la mesure d'une température ou d'une
longueur.

Les tests de QI ne font pas appel a des questions spécifiquement culturelles (comme des
connaissances en histoire ou en géographie), mais il restent Iégerement orientés
culturellement dans la mesure ou ils font appel a des connaissances en arithmétique, et
parfois méme de vocabulaire. Un ouvrage comme Le Quotient intellectuel de Michel Tort,
étudie en détail les aspects de précision, justesse et fidélité des résultats, I'auteur les
estimant tous trois insuffisants pour qu'on puisse parler de « mesure ».

Article complet a découvrir sur http://fr.wikipedia.org/wiki/Quotient_intellectuel

Rétrotransposon - Article Wikipédia

e Cet article est une ébauche concernant la biologie cellulaire et moléculaire. Vous pouvez
"' *J partager vos connaissances en I'améliorant (comment ?) selon les recommandations des projets

correspondants.
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Les rétrotransposons appartiennent a la grande famille des éléments transposables
(éléments de Classe | a intermédiaire ARN). Ils correspondent a des séquences d'ADN
endogenes capables de se déplacer et surtout de se multiplier dans le génome de I'hote,
donnant naissance a des séquences répétées dispersées. lIs se différencient des
transposons (Classe Il des éléments transposables) par leur intermédiaire a ARN (et non
ADN). Le préfixe rétro- vient du fait que les rétrotransposons vont « a l'inverse » du
dogme central de I'ADN, car leur ARN est « rétro »-transcrit en ADN. Certains d'entre eux,

les rétrotransposons a LTR (long terminal repeat sequence), sont apparentés aux

rétrovirus, mais sans toutefois étre infectieux.
Classification [modifier]

La Classe des rétrotransposons est tres importante en nombre et en « qualité ».
Fondée a la fois sur des différences structurales, et sur la présence ou I'absence de
longues régions terminales répétées (LTR), nous distinguons deux classes de
rétrotransposons : les rétrotransposons a LTR ou sans LTR. Ces deux classes d'éléments
different également par leur mécanisme d’intégration.

1. Ceux possédant des LTR, séquences de 1000 a 10000 nucléotides chez I'humain,
vont synthétiser un ADN complémentaire (ADNc) a partir de leur ARNm (reverse
transcription)dans des particules pseudovirales (supposées strictement
cytoplasmiques), puis intégrer cet ADNc a un nouveau locus chromosomique.

2. Ceux n’ayant pas de LTR vont synthétiser cet ADNc directement au site cible
d’intégration, provoquant parfois eux-mémes la coupure du double brin d'ADN
nécessaire a cette intégration.

Rétrotransposons a LTR [modifier]

Ces éléments ressemblent par leur cycle de réplication et leur structure aux rétrovirus.
Comme ces derniers, les rétrotransposons a LTR actifs codent principalement et
généralement deux protéines de type gag et pol. Cependant, les rétrotransposons ont un
cycle uniquement intracellulaire, c’est-a-dire qu'ils ne peuvent pas infecter la cellule
voisine, comme le font les rétrovirus. Toutefois, des particules pseudo-virales de
I’élément gypsy de Drosophila melonogaster, purifiées sur gradients de sucrose, sont
capables d’'infecter des cellules mises a leur contact. Cette capacité infectieuse est
donnée par la présence d'une 3e protéine majeure, codant I'enveloppe. Cette enveloppe
est théoriguement présentes chez certains rétrotransposons a LTR, proche de gypsy. De
plus, les rétrotransposons sont retrouvés chez tous les eucaryotes (ensemble des
organismes composés de cellules a noyau, par opposition aux procaryotes) alors que les
rétrovirus n'ont été trouvés a I'heure actuelle que chez les animaux (petite partie des
eucaryotes).

Les rétrotransposons a LTR sont généralement divisés eux-mémes en quatre groupes :
Tyl/copia, Ty3/gypsy, DIRS et BEL. On y adjoint parfois les LARDs et les TRIMs chez les
végétaux, ou les DIRS et les BEL sont absents. Il y a une grande variation au sein de ces
groupes :

1. organisation différentes des phases de lecture, du type de protéine, et des
capacités codantes en fonction de I'élément
2. localisation du Primer Binding Site (PBS) ou s’amorce la transcription reverse
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3. choix de I'amorce pour la transcription inverse (un ARNt entier, partiel ou pas
d’amorce du tout)

4. distance de fixation de cette amorce en aval du LTR

5. ou encore longueur de la duplication du site d’insertion.
Rétrotransposons non-LTR [modifier]

Les éléments appartenant a cette classe possedent et utilisent également une
transcriptase inverse. Leur cycle de réplication differe de celui des rétrotransposons.

La synthese d’ADNc n’a pas lieu dans le cytoplasme de la cellule, mais directement au
site d’insertion de la nouvelle copie : un brin d’ADN du site cible serait clivé par
I'’endonucléase de I'élément, I'’/ARNm y est rattaché, permettant la transcription inverse
d’un brin. L'ARNm est ensuite retiré, laissant la place pour la synthése du deuxiéme brin
d’ADN. Ce mécanisme est appelé Target-Primed Reverse Transcriptase (ou TPRT). Les
rétrotransposons sans LTR sont divisés en cing groupes : R2, L1, RTE, | et Jockey. Leur
phylogénie est complexe car cette classe regroupe un grand nombre d'éléments.

Article http://fr.wikipedia.org/wiki/R%C3%A9trotransposon

Rétrotransposon - Définition Futura Sciences

Les rétrotransposons sont des séquences d'ADN non codant capables de se déplacer, de
se multiplier et de s'insérer a d'autres endroits dans le génome.

Le préfixe « rétro » se justifie par le fait que I'ARN des rétrotransposons est transcrit en
ADN, a l'inverse du schéma général.

Source http://www.futura-sciences.com/fr/definition/t/biologie-4/d/retrotransposon_9843/
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